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La population québécoise contempo-
raine compte environ 6 millions de fran-
cophones qui sont en grande majorité
des descendants des quelque 10 000
immigrants français qui se sont installés
en Nouvelle-France entre la fondation
de la ville de Québec en 1608 et la
conquête anglaise officialisée par le
traité de Paris de 1763 (Charbonneau et
al., 1987). Après cette période, l’immi-
gration française au Québec a été négli-
geable et les Canadiens-français installés
majoritairement dans les régions situées
de part et d’autre du fleuve Saint-
Laurent ont connu une croissance
démographique rapide, soutenue princi-
palement par un taux de fécondité élevé
(Henripin et Péron, 1973).

Au cours du XIXe siècle, la pression
démographique induite par cette crois-
sance importante a entraîné un surpeu-
plement et un manque de terres et
conduit à l’ouverture de nouvelles
régions (Bouchard et Tremblay, 1995).
C’est le cas par exemple du Saguenay-
Lac-Saint-Jean (SLSJ), une région située
à 200 kilomètres au nord de la ville de
Québec, dont le peuplement a débuté
vers 1840 avec l’arrivée de pionniers
provenant d’abord en majorité de la
région avoisinante de Charlevoix puis
subséquemment d’autres régions de la
vallée laurentienne. La population est
ainsi passée d’environ 5000 habitants en
1850 à 278000 aujourd’hui, après avoir

atteint un sommet de 297 000 en 1995
(Pouyez et Lavoie, 1983 ; Duchesne,
1997).

En 1971, l’historien Gérard Bouchard
et son équipe à l’Université du Québec à
Chicoutimi ont entrepris la reconstitu-
tion de la population du SLSJ depuis ses
origines en informatisant et en jumelant
les 660000 actes de baptêmes, mariages
et sépultures conservés dans les registres
paroissiaux et dans ceux de l’état civil.
Ceci a conduit à la création du fichier de
population BALSAC et à la réalisation
de plusieurs études à caractère multidis-
ciplinaire qui ont permis l’acquisition de
connaissances uniques et approfondies
sur l’histoire démographique et sociale
du SLSJ (Bouchard et al., 1986). Au
cours des années 1980, un important
programme de recherche en génétique
s’appuyant sur les données du fichier
BALSAC a été mis en place (voir, entre
autres, les travaux de Bouchard, 1984 ;
Gradie et Gauvreau, 1987 ; Bouchard,
1988 ; Bouchard et al., 1988a ; Gradie et
al., 1988 ; Bouchard et de Braekeleer,
1991). Ces travaux ont permis la réalisa-
tion de projets portant sur plusieurs
maladies à caractère héréditaire, en
collaboration avec des chercheurs du
milieu biomédical – citons, par exemple,
les travaux de Bouchard et al., 1988b, et
ceux de Mathieu et al., 1990, sur la
dystrophie myotonique, les travaux de
Bouchard et al., 1984 et 1985, sur la
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tyrosinémie et le rachitisme vitamino-
dépendant – et ont conduit à d’intéres-
santes découvertes concernant l’impact
des comportements démographiques et
des caractéristiques du peuplement sur
la diffusion de ces maladies dans les
populations étudiées.

En continuité avec ces travaux, nous
avons débuté un projet de recherche
portant sur la démographie génétique
des populations régionales du Québec et
visant à effectuer une analyse compara-
tive de la composition et de l’évolution
des bassins génétiques de l’ensemble des
régions de la province à l’aide de recons-
titutions généalogiques. Nos travaux ont
pour but de mesurer, d’analyser et de
comparer divers indices d’homogénéité
ou d’hétérogénéité génétiques dans ces
populations et de décrire les composan-
tes et les modalités de la stratification du
pool génique québécois suite à l’effet
fondateur initial. Les premiers travaux,
qui ont porté sur une analyse de 14
corpus régionaux, ont permis de vérifier
qu’il existe une coupure assez nette entre
les régions de l’est et de l’ouest de la
province et ont fait ressortir que les
différences régionales de consanguinité
et d’apparentement s’accentuaient nette-
ment entre les quatrième et huitième
générations (Tremblay et al., 2001).
Suite à l’enrichissement des corpus
généalogiques, les recherches se poursui-
vent et portent maintenant sur 26
régions et sous-régions du Québec.

Cet élargissement du corpus à l’en-
semble de l’écoumène québécois permet
de comparer certaines caractéristiques
démogénétiques de la population du
SLSJ avec celles des autres populations
régionales. En effet, comme nous
l’avons vu, la majorité des travaux de
démographie génétique réalisés au
Québec ont porté sur la région du SLSJ.

Cette situation, conjuguée à l’observa-
tion d’une fréquence accrue de certaines
maladies héréditaires, a conduit certains
à prétendre que le Saguenay présentait
un profil génétique particulier et peu
enviable qui résulterait de mariages
consanguins entre apparentés proches
dans un contexte de population isolée
(Bouchard, 2003, 2004 ; CORAMH,
2003). Bien que les résultats de travaux
antérieurs contredisent ces affirmations,
ces fausses croyances perdurent encore
aujourd’hui et elles ont malheureuse-
ment conduit à une certaine stigmatisa-
tion de la population du SLSJ. Dans ce
contexte, l’un des objectifs spécifiques
de nos analyses est de faire ressortir les
liens généalogiques et génétiques qui
unissent la population du SLSJ à celle
des autres régions du Québec. Pour ce
faire, l’apparentement biologique au
sein de la population saguenayenne est
analysé à l’aide des coefficients de
consanguinité et de parenté. Les résul-
tats sont par la suite comparés à ceux
obtenus pour les autres régions du
Québec afin de montrer ce que les
analyses génétiques réalisées à partir de
données généalogiques peuvent ajouter
à la compréhension de l’histoire démo-
graphique du peuplement des régions
du Québec et de ses conséquences sur la
structure génétique des populations
régionales contemporaines.

CONSTITUTION DE L’ÉCHANTILLON
ET CARACTÉRISTIQUES
DES GÉNÉALOGIES

Le découpage du territoire québécois en
26 régions a été effectué à l’aide de critères
relevant de la géographie et des caractéris-
tiques historiques du peuplement. Ces
régions sont représentées à la figure 1. La
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colonisation de certaines régions remonte
au début du XVIIe siècle, alors que d’autres
régions n’ont été ouvertes au peuplement
qu’au début du XXe siècle. En effet, le
peuplement s’est d’abord effectué dans les
régions de Québec, Trois-Rivières (Mauri-
cie) et Montréal puis peu à peu dans toute
la vallée du Saint-Laurent sur les terres
concédées par les seigneurs. C’est ainsi
qu’en 1759, à la fin du Régime français,
environ 70000 personnes vivaient dans la
vallée du Saint-Laurent et de ses princi-
paux affluents (Charbonneau et al.,
2000). Dans la dernière partie du XVIIIe

siècle, le Québec devient une terre de
refuge pour quelques milliers d’Acadiens

qui s’installent en bonne partie en Gaspé-
sie et aux Îles-de-la-Madeleine puis pour
des Loyalistes américains qui vont aussi en
Gaspésie ainsi qu’en Estrie. Dès le XIXe

siècle, l’occupation des terres le long du
Saint-Laurent atteint un point de satura-
tion et l’arrière-pays situé sur les contre-
forts des Laurentides au nord et des Appa-
laches au sud s’ouvre au défrichage et au
peuplement. De nouvelles régions sont
aussi occupées : ainsi, entre 1840 et 1911,
plus de 30000 immigrants s’établissent au
SLSJ en provenance principalement de la
région voisine de Charlevoix mais aussi
d’autres régions, dont la Côte-du-Sud et
le Bas-Saint-Laurent.

69

MESURES DE L’APPARENTEMENT BIOLOGIQUE AU SAGUENAY-LAC-ST-JEAN (QUÉBEC, CANADA)

Fig. 1 Le Québec en 26 régions

Des échantillons généalogiques d’indivi-
dus mariés entre 1935 et 1974 ont été
formés pour chacune des 26 régions, à
raison de 90 généalogies par région. Les
sujets de départ des généalogies ont été
sélectionnés aléatoirement dans les réper-
toires de mariages provenant des diverses
régions étudiées ainsi que parmi les
données disponibles dans le fichier BALSAC-

RETRO (Jomphe et Casgrain, 1997). Un
seul conjoint par mariage a été retenu pour
former les échantillons. Comme le corpus
généalogique a été constitué avec le 
but explicite d’effectuer des comparaisons
entre les régions, un nombre égal de généa-
logies a été sélectionné dans chaque région 
sans égard à la variabilité de la taille des
diverses populations régionales du Québec.

Ce découpage territorial recouvre la quasi-totalité de l’écoumène québécois.
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Ceci facilite les comparaisons mais empê-
che de considérer la structure globale de
l’échantillon comme étant représentative
de la population québécoise dans son
ensemble.

Les corpus généalogiques ne contien-
nent aucune paire de sujets apparentés au
1er degré et toutes les généalogies sont
complètes au moins jusqu’à la 2e généra-
tion (celle des grands-parents). La recons-
titution des généalogies a été effectuée en
remontant, dans la mesure du possible,
jusqu’aux premiers immigrants, c’est-à-
dire, dans la plupart des cas, jusqu’au XVIIe

siècle. Les sources utilisées pour la consti-
tution de ce corpus sont le fichier-réseau
de population BALSAC (Bouchard,
2003b), le Registre de population du
Québec ancien (Desjardins, 1998) ainsi
que divers répertoires de mariages et
dictionnaires généalogiques. Toutes les
reconstitutions généalogiques ont été
intégrées dans le fichier généalogique
BALSAC-RETRO. Des procédures de
vérification et de validation ont été appli-
quées afin d’assurer une qualité optimale
des données (Jomphe et Casgrain, 1997).

Pour chaque région, la structure des
corpus généalogiques a été analysée à
l’aide d’indices de complétude et d’ho-
mogénéité. L’indice de complétude
utilisé est la profondeur moyenne (P)
qui correspond à la génération moyenne
à laquelle les branches des généalogies
d’un groupe donné s’interrompent. Elle
se calcule de la façon suivante où :

g = niveau de la génération
(celle des parents des sujets étant la
première),

m = niveau de génération maxi-
mal,

Ag = nombre de mentions d’ancê-
tres retracées à la génération de niveau g,

N = nombre de généalogies.
L’homogénéité des corpus généalogiques

a été estimée en établissant le rapport entre
le nombre total d’ancêtres identifiés
(mentions) et le nombre d’ancêtres
distincts correspondants. En effet, chaque
ancêtre peut apparaître plus d’une fois
dans les généalogies et on obtient le
nombre total d’ancêtres identifiés en
comptant un ancêtre à chaque fois qu’il
apparaît alors que le nombre d’ancêtres
distincts s’obtient en comptant chaque
ancêtre une seule fois, indépendamment
de son nombre d’apparitions. Le rapport
entre ces deux quantités donne un aperçu
de la concentration des ancêtres et donc de
l’intensité des liens d’apparentement exis-
tant entre les individus de chaque corpus
régional.

Les résultats de ces calculs sont présentés
au tableau 1. Les régions ont été placées
selon leur emplacement géographique en
allant de l’ouest à l’est de la province. On
constate que la profondeur moyenne des
branches généalogiques se situe entre 9,0
et 9,9 générations pour 23 des 26 régions
ce qui signifie que l’on remonte chaque
branche sur une durée moyenne de 275 à
300 ans (Tremblay et Vézina, 2000). Trois
régions ont une profondeur un peu plus
faible soit l’Outaouais (8,2), région fronta-
lière avec l’Ontario où ont sans doute été
célébrés et enregistrés plusieurs mariages
entre Québécois et Franco-Ontariens, les
Îles-de-la-Madeleine (8,6) peuplées majo-
ritairement par des Acadiens, et la Gaspé-
sie (8,3) qui a accueilli aussi plusieurs
Acadiens après la Déportation ainsi que
des Loyalistes après la Guerre d’Indépen-
dance américaine. Dans les trois cas, cette
plus faible complétude généalogique s’ex-
plique donc sans doute par un accès plus
difficile aux sources généalogiques.
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On retrouve aussi au tableau 1 le
nombre total d’ancêtres retrouvés dans
chaque corpus, le nombre d’ancêtres
distincts correspondant et le rapport
entre ces deux quantités. Le nombre
total d’ancêtres retrouvés varie de façon
assez importante passant de 154 040 en
Gaspésie à 263 936 au SLSJ. On
remarque l’existence d’un lien, assez
prévisible cependant, entre la profon-
deur des généalogies dans une région et
le nombre d’ancêtres retrouvés. Ce lien
disparaît complètement lorsqu’on s’inté-
resse au nombre d’ancêtres distincts qui
est plutôt caractérisé par un gradient
géographique puisque le nombre d’an-
cêtres distincts va en diminuant d’ouest
en est. Ainsi, dans presque toutes les
régions situées à l’ouest de la ville de
Québec, les corpus généalogiques

contiennent plus de 23 000 ancêtres
alors que les régions situées à l’est en
contiennent moins de 20 000. Les Îles-
de-la-Madeleine s’illustrent de façon
particulière avec moins de 5 000 ancê-
tres distincts. C’est aussi cette région qui
possède l’indice d’homogénéité le plus
élevé avec une moyenne de 34,1 appari-
tions pour chaque ancêtre. On constate
aussi pour cette variable une nette diffé-
rence entre les régions selon leur locali-
sation géographique avec les valeurs les
plus faibles dans l’ouest de la province,
la ville de Montréal possédant la plus
faible de toutes, des valeurs un peu plus
élevées pour la ville de Québec et les
régions avoisinantes et finalement une
concentration des ancêtres plus marquée
dans les régions de l’est de la province.
En conclusion, l’indice de complétude
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Tab. 1 Caractéristiques de la structure des 26 corpus généalogiques régionaux

Profondeur Nombre Nombre
Régions généalogique d'ancêtres d'ancêtres distincts (1) / (2)

moyenne (1) (2)
Abitibi 9,6 222 608 29111 7,6
Témiscamingue 9,4 200 218 29734 6,7
Outaouais 8,2 161 242 22553 7,1
Laurentides 9,4 191 312 24126 7,9
Rive-Nord-de-Montréal 9,0 166 800 21803 7,7
Laval 9,3 177 184 24797 7,1
Lanaudière 9,3 186 744 24658 7,6
Île-de-Montréal 9,1 181 502 29676 6,1
Rive-Sud-de-Montréal 9,1 178 254 25858 6,9
Richelieu 9,2 187 258 27850 6,7
Estrie 9,2 187 434 26229 7,1
Mauricie 9,2 174 060 23013 7,6
Bois-Francs 9,5 192 550 24687 7,8
Portneuf 9,3 175 098 18224 9,6
Lévis-Lotbinière 9,5 200 930 20846 9,6
Ville de Québec 9,4 204 610 24246 8,4
Environs de Québec 9,5 201 420 23181 8,7
Côte-de-Beaupré 9,8 236 192 19122 12,4
Beauce 9,8 221 550 14197 15,6
Côte-du-Sud 9,6 210 360 17042 12,3
Charlevoix 9,7 248 310 11723 21,2
Saguenay-Lac-Saint-Jean 9,9 263 936 15520 17,0
Côte-Nord 9,3 231 424 15387 15,0
Bas-St-Laurent 9,1 183 546 15424 11,9
Gaspésie 8,3 154 040 14360 10,7
Iles-de-la-Madeleine 8,6 160 378 4698 34,1
Moyenne 9,3 196 114 21079 10,8

Source : Fichier BALSAC-RETRO
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présenté ici permet de constater que
même si elle présente une certaine varia-
bilité, la profondeur généalogique est
assez semblable entre les régions pour
effectuer des mesures d’apparentement
qui seront comparables. Déjà, l’indice
d’homogénéité montre que des différen-
ces assez importantes au sein de la popu-
lation québécoise d’ascendance française
seront observées à l’échelle régionale.

LES MESURES DE
L’APPARENTEMENT BIOLOGIQUE

Apparentement et consanguinité

Dans une population, deux individus
sont biologiquement apparentés lors-
qu’ils partagent au moins un ancêtre.
Sous l’angle de la génétique, ceci signifie
que ces deux personnes ont une probabi-
lité non nulle de porter des gènes iden-
tiques reçus de cet ancêtre commun. La
reconstruction et l’étude des généalogies
permettent de calculer l’intensité de l’ap-
parentement qui unit deux ou plusieurs
personnes ; plus la profondeur, soit le
nombre de générations, d’une généalogie
est élevée, plus on est susceptible d’iden-
tifier des ancêtres communs et donc des
liens d’apparentement entre des indivi-
dus mais ces liens, et donc la probabilité
de partager des gènes identiques, seront
de plus en plus faibles. En général, lors-
qu’on mesure l’apparentement sur une
profondeur assez restreinte soit jusqu’à 4
ou 5 générations d’ancêtres, on parle
d’apparentement proche alors que pour
un nombre de générations plus élevé on
parlera plutôt d’apparentement éloigné.

La consanguinité est, quant à elle, une
forme particulière de l’apparentement
qui existe dans une population puis-
qu’elle représente l’apparentement des

conjoints. La mesure de la consanguinité
d’un individu correspond donc à celle de
l’apparentement de ses parents. Du
point de vue de la génétique, un indi-
vidu issu d’une union consanguine,
c’est-à-dire d’une union où les conjoints
ont au moins un ancêtre en commun,
aura une probabilité non nulle de possé-
der pour un gène donné deux allèles
identiques reçus de cet ancêtre, un par la
branche paternelle et l’autre par la bran-
che maternelle de sa généalogie. La
mesure de la consanguinité revêt un
intérêt particulier dans l’étude des
maladies héréditaires au sein d’une
population, surtout celles qui ont un
mode de transmission récessif puisque
dans ce cas, les enfants de parents
porteurs d’une même mutation délétère
ont une chance sur quatre d’être atteints
de la maladie. Comme pour l’apparente-
ment, on établit une distinction entre la
consanguinité proche et la consanguinité
éloignée. L’étude de la consanguinité
proche renseigne sur certaines modalités
de choix du conjoint dans cette société
alors que la consanguinité et l’apparente-
ment éloignés sont plutôt le reflet de
l’histoire démographique et de ses consé-
quences sur la structure généalogique et
génétique d’une population.

Le coefficient de parenté

L’apparentement entre les individus au
sein des 26 échantillons généalogiques est
mesuré à l’aide du coefficient de parenté.
Dans chaque groupe, le coefficient de
chaque paire de sujets (F i,j) est calculé
selon la formule suivante (Thompson,
1986):
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où : A = tous les ancêtres communs
à i et j,

P = toutes les boucles qui unis-
sent i et j et qui passent par A,

k = nombre d’individus inclus
dans la boucle P,

F(A) = coefficient de consan-
guinité de A.

Le coefficient moyen de parenté intra-
groupe est établi pour chaque région en
faisant la moyenne des 4005 coefficients
calculés2. De plus, afin de bien cerner
l’évolution du phénomène, ce coeffi-
cient est calculé pour chaque profon-
deur générationnelle à partir de la troi-
sième (i.e. en prenant tous les
ascendants jusqu’aux arrière-grands-
parents) jusqu’à la profondeur maximale
(en prenant tous les ancêtres identifiés
dans les généalogies). Nous nous intéres-
sons aussi aux liens d’apparentement qui
unissent les individus du SLSJ à ceux
des autres régions. L’intensité de ces
liens peut être établie à l’aide du coeffi-
cient de parenté intergroupe qui se
mesure comme le coefficient intra-
groupe sauf que chaque paire d’indivi-
dus est constituée d’un sujet du SLSJ et
d’un sujet d’une autre région pour un
total de 8 100 coefficients calculés (90
sujets du SLSJ avec les 90 sujets d’une
autre région) pour chacune des 25
comparaisons effectuées (SLSJ vs
chacune des 25 autres régions). Du
point de vue de la génétique, chaque
coefficient moyen représente la probabi-
lité qu’un allèle choisi au hasard chez un
individu du groupe pour un gène donné
soit identique par ascendance (i.e. reçu
du même ancêtre) à un autre allèle du
même gène choisi au hasard chez un
autre individu du groupe (Thompson et
Neel, 1997). Cette mesure constitue
donc une mesure de la distance géné-
tique entre des individus.

Le coefficient de consanguinité

Comme le coefficient de consangui-
nité d’un sujet correspond au coefficient
de parenté de ses parents, chaque indi-
vidu d’un groupe possède un coefficient
de consanguinité qui lui est propre. Le
coefficient de consanguinité de chaque
sujet de l’échantillon (FS) a été calculé
selon la formule suivante :

où i et j = les père et mère d’un
sujet.

Il y a donc un coefficient calculé pour
chacun des 90 individus de chacun des
26 corpus régionaux et pour chaque
région, le coefficient moyen de consan-
guinité est obtenu en faisant la moyenne
des 90 valeurs individuelles. Comme
pour l’apparentement, ce calcul est
effectué pour chaque profondeur géné-
rationnelle. Enfin, les proportions de
sujets consanguins et de paires de sujets
apparentés sont aussi mesurées dans
chaque région et pour chaque niveau de
génération. Tous les calculs ont été effec-
tués à l’aide de la bibliothèque de fonc-
tions GENLIB développée à partir du
logiciel statistique S-Plus (2001).

L’APPARENTEMENT
AU SAGUENAY-LAC-ST-JEAN

On retrouve au tableau 2 les coeffi-
cients moyens de parenté et de consan-
guinité au SLSJ pour chaque génération
ainsi que la proportion de paires d’indi-
vidus apparentés et de sujets consan-
guins. On constate que dès la 3e généra-
tion, il existe des liens de parenté entre
les individus du SLSJ mais que le coeffi-
cient observé s’explique par la présence
de liens dans moins de 1 % des 4 005
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paires d’individus. L’apparentement
augmente constamment jusqu’à la 13e

génération mais c’est entre les 6e et 10e

générations qu’on observe l’essentiel de
l’accroissement du coefficient moyen.
En ce qui concerne la proportion des
paires d’individus apparentés i.e. parta-
geant au moins un ancêtre en commun,
l’augmentation se situe plutôt entre les

4e et 8e générations pour passer de 3 à
97 %. Par la suite, l’augmentation du
coefficient s’explique non pas par l’ajout
d’individus apparentés mais par l’identi-
fication de liens d’apparentement entre
individus déjà apparentés. À partir de la
10e génération, chaque individu de
l’échantillon du SLSJ partage au moins
un ancêtre avec chacun des 89 autres.
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Tab. 2 Mesures de parenté et de consanguinité à chaque profondeur générationnelle
au Saguenay-Lac-Saint-Jean

Génération Coefficient Proportion des Coefficient Proportion d'individus
(x104) paires apparentées (x104) consanguins

(%) (%)
3 1,44 0,6 0,00 0,0
4 2,66 3,2 3,47 2,2
5 5,06 18,7 8,25 8,9
6 9,82 68,3 15,25 38,9
7 18,36 88,8 25,09 78,9
8 35,15 97,1 44,39 95,6
9 58,13 99,8 69,48 100,0

10 73,66 100,0 85,30 100,0
11 77,21 100,0 88,77 100,0
12 77,65 100,0 89,19 100,0
13 77,68 100,0 89,22 100,0

Apparentement Consanguinité

Source : Fichier BALSAC-RETRO

Il faut considérer quatre générations
d’ancêtres, c’est-à-dire remonter
jusqu’aux arrière-arrière-grands-parents
des sujets, avant d’identifier des indivi-
dus consanguins ; à ce niveau, seuls deux
individus sur les 90 du groupe expli-
quent le coefficient observé. Pour toutes
les générations, les coefficients de
consanguinité sont légèrement plus
élevés que les coefficients de parenté
mais ils évoluent globalement de la
même manière avec les augmentations
les plus marquées entre les 6e et 10e

générations. Les proportions d’individus
consanguins, un peu moins élevées que
celles des paires d’individus apparentés
dans les premières générations, les
rattrapent par la suite et atteignent
même 100 % une génération plus tôt
soit à la 9e.

Ces résultats montrent que les coeffi-
cients de parenté et de consanguinité
proches ne constituent qu’une faible partie
de l’apparentement global observé dans la
population du SLSJ. En effet, le coeffi-
cient de parenté à la 5e génération ne
représente que 6,5 % du coefficient total
et celui de consanguinité qu’un peu plus
de 9 %. La composante majeure des liens
d’apparentement est donc plutôt de type
éloigné. En effet, tous les sujets du SLSJ
partagent au moins un ancêtre et donc une
certaine proportion de leurs gènes, à tout
le moins de façon probabiliste. C’est aussi
l’ensemble des sujets qui sont issus d’une
union consanguine. Nous allons mainte-
nant vérifier si ces observations caractéri-
sent de façon spécifique l’échantillon des
individus mariés au SLSJ ou si elles
concernent d’autres régions du Québec.
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COMPARAISONS AVEC LES AUTRES
POPULATIONS RÉGIONALES
DU QUÉBEC

Les coefficients de parenté et de
consanguinité ont été mesurés pour tous
les sujets de toutes les régions à toutes les
profondeurs générationnelles. Les résul-
tats présentés ici ne concernent que les 5e

et 13e générations car l’objectif est de
comparer l’intensité de l’apparentement
total dans les régions et cet apparente-
ment total ou maximal est atteint à la 13e

génération. Le poids de l’apparentement
proche dans les valeurs totales est évalué à
partir des coefficients obtenus en consi-
dérant les cinq premières générations
d’ancêtres. Les comparaisons entre les
régions sont réalisées à l’aide de méthodes
statistiques qui tiennent compte de la
structure particulière des données généa-
logiques. En ce qui concerne l’apparente-
ment, les tests classiques ne peuvent être
utilisés à cause de la dépendance entre les
mesures. Les tests d’hypothèses sont donc
effectués en utilisant une procédure de
bootstrap (Efron et Tibshirani, 1993). Le
nombre de répétitions pour évaluer le
niveau de signification est fixé à 5 000
pour obtenir une précision de 1,96 racine
de (p (1-p) / 5000) 95 fois sur 100. Le
coefficient de consanguinité est, quant à
lui, distribué approximativement selon
une normale lorsqu’une transformation
logarithmique lui est appliquée et les
valeurs sont indépendantes puisqu’il y a
une mesure par sujet. Les comparaisons
sont donc effectuées à l’aide d’un test de
Student sur les coefficients transformés.

Les résultats des calculs de coefficients
de parenté se trouvent à la figure 2.
Comme au tableau 1, les régions sont
placées sur l’histogramme selon un
gradient ouest-est en passant d’un côté et
de l’autre du fleuve Saint-Laurent. Le

coefficient maximal est indiqué pour
chaque région ainsi que la part expliquée
par l’apparentement proche (profondeur
de 5 générations). On constate au premier
coup d’œil une diversité importante des
coefficients avec une dizaine de régions
ayant des valeurs plus élevées et toutes les
autres des valeurs nettement plus faibles.
Les analyses statistiques viennent confir-
mer cette observation puisque près de
90 % des écarts observés entre les régions
sont statistiquement significatifs. Cette
variabilité concerne spécifiquement l’in-
tensité des liens d’apparentement puisque
le calcul des proportions de paires d’indi-
vidus apparentés dans chaque région
indique que dans 18 des 26 régions tous
les sujets partagent au moins un ancêtre
commun avec tous les autres alors que
pour les 8 autres, cette proportion se situe
entre 95 et 99 %.

On constate aussi à la figure 2 que les
coefficients les plus forts se retrouvent
tous dans les régions situées dans la partie
est de la province (à droite sur l’histo-
gramme) plus précisément à l’est de la
région de Québec. Parmi ces régions, celle
des Îles-de-la-Madeleine se démarque
nettement. Avec un coefficient de
170 pour 10000, elle surpasse largement
les deux suivantes, Charlevoix et le SLSJ,
qui ont respectivement des coefficients de
102 et 78 pour 10 000. Les six autres
régions de l’est québécois ont des valeurs
plus basses se situant entre 20 et
42 pour 10000. Viennent ensuite les trois
régions du centre situées autour de la ville
de Québec qui ont des coefficients
moyens entre 12 et 17 pour 10 000.
Toutes les régions situées à l’ouest de la
région de Québec, avec l’unique excep-
tion de la rive nord de Montréal ont des
niveaux d’apparentement nettement plus
faibles avec des coefficients entre 4 et
10 pour 10000.
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L’étude des valeurs d’apparentement à
la 5e génération illustre encore le cas
particulier que constituent les Îles-de-la-
Madeleine. On observe pour les régions
de l’est de la province des valeurs d’ap-
parentement proche relativement
élevées mais quelques régions situées au
centre et à l’ouest de la province ont
aussi des coefficients de parenté plus
élevés que la moyenne. Le SLSJ occupe
le 8e rang parmi l’ensemble des régions
pour le coefficient de parenté à la 5e

génération avec une valeur plus faible
que celles observées en Outaouais et sur
la Rive-Nord-de-Montréal, deux régions
situées dans l’ouest de la province.

Les résultats de la figure 2 permettent
aussi de comparer les parts relatives des
apparentements proche et éloigné afin

de mieux saisir, en plus de son intensité,
la structure de l’apparentement dans
chaque région. La part de l’apparente-
ment proche est très variable passant de
4 % en Abitibi, une région du nord-
ouest québécois, à 66 % dans la région
de l’Outaouais située aussi dans l’ouest
de la province à la frontière avec l’Onta-
rio. Cette région se démarque d’ailleurs
nettement de toutes les autres puisque
dans les 3 autres régions ayant les
proportions les plus élevées, les liens
d’apparentement proche expliquent à
peu près le tiers de la valeur totale. Ici
aucun gradient géographique n’est
présent et fait intéressant, au SLSJ,
6,5 % de l’apparentement est de type
rapproché ce qui place la région avant-
dernière parmi les 26 étudiées.
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Fig. 2 Coefficients de parenté aux 5e et 13e générations dans les régions du Québec
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Fig. 3 Coefficients de consanguinité aux 5e et 13e générations dans les régions du Québec
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La figure 3 contient les résultats obte-
nus dans le calcul des coefficients de
consanguinité des 2340 sujets de l’échan-
tillon en indiquant pour chaque région la
part de la consanguinité qui est de type
rapproché. Comme à la figure 2, les
régions sont placées sur l’histogramme
d’ouest en est et on remarque immédiate-
ment que bien que les valeurs les plus
élevées se retrouvent ici aussi dans les
régions de l’est de la province, les écarts
relatifs entre celles-ci et celles obtenues
pour les autres régions québécoises sont
beaucoup moins marqués. Ainsi, pour le
coefficient de parenté les valeurs passaient
de 4,1 pour 10 000 dans la région de
Montréal à 170,7 pour 10 000, c’est-à-
dire 40 fois plus, aux Îles-de-la-Made-
leine. Les coefficients de consanguinité

passent quant à eux d’une valeur mini-
male de 31,0 pour 10000 en Outaouais à
une valeur « seulement » 7 fois plus forte
de 218,7 pour 10 000 aux Îles-de-la-
Madeleine. Les analyses statistiques
confirment cette observation car il y a
une proportion beaucoup plus faible
(autour de 40 %) de différences significa-
tives entre les régions.

Les valeurs de consanguinité sont
aussi, dans l’ensemble, plus élevées que
celles d’apparentement. À la profondeur
maximale, les valeurs observées les plus
faibles pour la consanguinité sont plus
de 8 fois plus élevées que les plus faibles
coefficients de parenté. Cette dernière
constatation est encore plus frappante si
on regarde les valeurs d’apparentement
et de consanguinité à la 5e génération ;
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en effet, la consanguinité proche est
nettement plus élevée que l’apparente-
ment proche dans la majorité des
régions. De plus, ces valeurs, quoique
relativement variables, d’une région à
l’autre, ne présentent aucune particula-
rité dans leur distribution géographique.
Les valeurs les plus élevées se retrouvent
aux Îles-de-la-Madeleine, en Gaspésie et
dans Charlevoix, trois régions de l’est de
la province. Cependant, si on fait
abstraction des régions urbaines de
Montréal et Québec, les valeurs les plus
faibles se situent aussi dans cette partie
de la province avec le coefficient le plus
bas observé au SLSJ. C’est donc dans
cette dernière région qu’on retrouve le
niveau le plus faible de consanguinité
rapprochée pour tout le Québec et le
coefficient de consanguinité du SLSJ à
cette profondeur est significativement
différent de celui de 14 des 25 autres
régions.

La situation est bien différente du côté
de la consanguinité globale, c’est-à-dire
celle qui est mesurée jusqu’à la profon-
deur maximale. On constate à la figure 3
que, comme pour l’apparentement, les
valeurs les plus élevées se trouvent à l’est
de la région de Québec où on retrouve
les sept coefficients moyens régionaux
les plus élevés. Seules les régions du Bas-
Saint-Laurent et de la Côte-du-Sud font
exception puisque plusieurs régions du
centre et de l’ouest de la province
présentent des coefficients plus élevés.
Comme observé précédemment pour
l’apparentement, les différences de
consanguinité concernent son intensité
plutôt que sa présence puisque les
calculs montrent que dans 23 des 26
régions plus de 95 % des sujets sont
issus d’une union consanguine. Seuls
l’Outaouais, l’Estrie et le Richelieu, trois
régions du sud-ouest québécois font

exception avec des proportions qui sont
tout de même de 84, 92 et 94 % respec-
tivement.

La figure 3 nous indique aussi que le
SLSJ se retrouve au cinquième rang
pour le coefficient de consanguinité
total et il est même troisième si on
considère uniquement la composante
éloignée de la consanguinité. En fait,
c’est plus de 90 % de la consanguinité
observée dans cette région qui est de
type éloigné. Pour les autres régions de
l’est québécois, ces proportions sont
plutôt de 60 à 80 %, dans celles situées
autour de la ville de Québec et en
Gaspésie, elles vont de 40 à 60 % alors
que dans le centre et l’ouest de la
province elles se situent entre 25 et 40 %
avec une valeur minimale de 15 % pour
la région de l’Outaouais.

MESURE DE L’APPARENTEMENT
ENTRE LA POPULATION DU SLSJ
ET LES AUTRES POPULATIONS
RÉGIONALES DU QUÉBEC

Pour compléter cette étude compara-
tive de l’apparentement au SLSJ, l’appa-
rentement intergroupe entre les sujets du
SLSJ et ceux de chacune des 25 autres
régions a été mesuré et les résultats ont
été comparés à l’apparentement intra-
groupe observé parmi les sujets du SLSJ.
Les résultats obtenus à la profondeur
maximale, c’est-à-dire en considérant
l’ensemble des ancêtres présents dans les
généalogies, sont présentés à la figure 4.
Les coefficients des 25 régions ont été
regroupés en 4 classes selon l’intensité de
leur apparentement aux sujets du SLSJ.

C’est avec la région de Charlevoix que
les liens de parenté sont les plus impor-
tants et le coefficient intergroupe Charle-
voix-SLSJ qui est de 85,4 pour 10 000,
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est même plus élevé que le coefficient
intragroupe SLSJ (77,7 pour 10000), ce
qui indique qu’en moyenne un sujet du
Saguenay est plus apparenté à un sujet de
Charlevoix qu’à un autre sujet du SLSJ.
Le coefficient intergroupe avec la région
de la Côte-Nord est aussi relativement
élevé. Pour cette région située tout près
du SLSJ et peuplée assez récemment,
l’importance de l’apparentement inter-
groupe reflète sans doute à la fois des
mouvements de population entre le SLSJ
et la Côte-Nord et le partage d’ancêtres
communs parmi les fondateurs de Char-
levoix. C’est aussi l’histoire du peuple-
ment de Charlevoix qui pourrait expli-
quer l’importance de l’apparentement
entre le SLSJ et la Côte-de-Beaupré car
une très grande partie des pionniers du
SLSJ est venue de Charlevoix et plusieurs
des fondateurs de cette dernière région,
peuplée à la fin du XVIIIe siècle, étaient
quant à eux originaires de la région
voisine de la Côte-de-Beaupré.

Dans la seconde classe de coefficients,
on retrouve les régions du centre-est de

la province ainsi que l’Estrie au sud du
Québec et l’Abitibi au nord-ouest. Dans
la classe suivante, ce sont surtout les
régions du centre ainsi que la Gaspésie
et le Témiscamingue. Les sujets du SLSJ
sont plus faiblement apparentés avec
ceux des régions de l’ouest et des Îles-de-
la-Madeleine. On constate donc une
tendance à la diminution de l’intensité
des liens d’apparentement avec l’aug-
mentation de la distance géographique
entre le SLSJ et les diverses régions. À
noter que pour 9 des 25 régions
étudiées, l’apparentement intergroupe
des sujets avec ceux du SLSJ est plus
important que l’apparentement intra-
groupe, c’est-à-dire celui que l’on
observe parmi les sujets d’une région.
C’est le cas, entre autres, pour les villes
de Québec et de Montréal ainsi que
pour la Côte-Nord, l’Abitibi et le
Témiscamingue. Comme le peuplement
de ces deux dernières régions date d’à
peine un siècle, il serait intéressant de
vérifier la présence de courants migra-
toires privilégiés en provenance du SLSJ.

79

MESURES DE L’APPARENTEMENT BIOLOGIQUE AU SAGUENAY-LAC-ST-JEAN (QUÉBEC, CANADA)

Fig. 4 Coefficients de parenté entre la population du Saguenay-Lac-Saint-Jean et les autres populations
régionales du Québec

Source : fichier BALSAC-RETRO
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Il ressort donc de ces analyses que les
frontières régionales constituent un des
facteurs prédictifs de l’apparentement
qui existe entre deux individus mais que
l’histoire du peuplement et les mouve-
ments de population au fil des siècles
ont aussi façonné la structure généalo-
gique de la population et ont un impact
sur l’intensité des liens d’apparentement
qui unissent les individus autant à l’inté-
rieur qu’entre les régions.

Les mesures d’apparentement et de
consanguinité présentées dans cette
étude indiquent qu’il existe une diver-
sité importante entre les régions du
Québec et que certaines régions se
distinguent très nettement des autres.
Cependant, lorsque l’on considère les
généalogies à leur profondeur maxi-
male, on observe, dans l’ensemble des
régions, des liens d’apparentement
entre tous les sujets ou presque. Les
sujets sont aussi à peu près tous issus
d’une union consanguine c’est-à-dire
d’une union où les conjoints partagent
des ancêtres. Les différences observées
entre les régions concernent donc
plutôt l’intensité des liens d’apparente-
ment plutôt que leur existence elle-
même. Concernant l’histoire du
peuplement du Québec, cette mesure
de l’apparentement biologique indique
donc que l’effet fondateur initial a indé-
niablement laissé sa marque ; mais elle
montre aussi que des événements subsé-
quents tels que l’ouverture de nouvelles
régions au peuplement, les migrations
internes et la venue d’autres immigrants
ont amené un certain degré de diversifi-
cation des bassins génétiques régionaux.

Les résultats démontrent également que
la consanguinité proche, c’est-à-dire les
mariages entre apparentés proches, n’est
pas plus fréquente, loin s’en faut, au SLSJ
que dans les autres régions du Québec. Il

est donc absolument impossible de consi-
dérer que les modalités de choix du
conjoint puissent constituer une explica-
tion possible à la fréquence accrue de
certaines maladies héréditaires observée
dans la région. Cependant, la consangui-
nité éloignée compte effectivement parmi
les plus élevées, ce qui indique que ce sont
plutôt les caractéristiques de l’histoire du
peuplement de cette région qui consti-
tuent un facteur explicatif. Les conjoints
sont apparentés à cause d’un effet de
structure de la population qui s’explique
par l’histoire démographique et qui fait
que tous les individus de la population
partagent des ancêtres et donc des gènes.

Dans le contexte de mutations rares
telles que celles qui sont responsables de
maladies héréditaires récessives, la fré-
quence de certaines mutations augmente
d’abord à cause de l’effet fondateur
initial. Puis, au fil des générations, sous
l’effet de l’endogamie, la consanguinité
éloignée devient de plus en plus impor-
tante, entraînant un risque accru que des
conjoints soient porteurs de la même
mutation reçue des ancêtres fondateurs et
qu’ils la transmettent à leurs enfants. Il y
aura donc plus d’individus atteints de ces
maladies, non pas parce que les membres
de la population portent plus de gènes
nocifs, mais parce qu’ils portent les
mêmes gènes nocifs, ce qui permet l’ex-
pression de la maladie.

Cette étude de l’apparentement inter-
groupe confirme l’existence de liens très
forts entre le SLSJ et Charlevoix ce qui
indique que ces deux régions peuvent
jusqu’à un certain point être considérées
comme un ensemble du point de vue
génétique. Il faut cependant demeurer
prudent car la région de Charlevoix ne
reflète sans doute qu’une des compo-
santes du bassin génétique saguenayen.
Des travaux sur la différenciation 
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intrarégionale de ce bassin génétique
sont en cours afin de mieux le caractéri-
ser. Aussi, parmi les autres régions qui
ont un coefficient d’apparentement
intergroupe relativement élevé avec le
SLSJ, on peut penser que le partage
d’allèles que dénote cet apparentement
pourrait inclure certains allèles respon-
sables des maladies héréditaires. De
plus, bon nombre de régions ont des
niveaux d’apparentement et surtout de
consanguinité semblables à ceux du
SLSJ et l’on peut donc s’attendre, du
moins en théorie, à retrouver des
fréquences semblables de certaines
maladies héréditaires dans ces régions.

Enfin, il importe de garder à l’esprit
que si la division régionale du territoire
est pratique et même incontournable à
certains égards, elle ne constitue pas le
seul niveau à prendre en compte. Ainsi,
dans certains cas, ce pourrait être un
regroupement de régions (pensons par
exemple au SLSJ et à Charlevoix) ou
même l’ensemble du Québec qui
seraient touchés par certaines caractéris-
tiques de l’histoire démographique. À
l’inverse, il faudrait, pour certains
phénomènes, travailler à une échelle
plus fine comme celle des sous-régions
ou même des villages ou des localités.
Par exemple, au SLSJ, l’identification de
micro-effets fondateurs pourrait aider à

expliquer la distribution de certaines
mutations. À terme, il sera possible de
documenter les multiples effets fonda-
teurs qui ont contribué à façonner le
pool génique contemporain du Québec.

L’histoire démographique d’une
population a un effet sur sa structure
génétique contemporaine. Conséquem-
ment l’étude de cette structure, notam-
ment à partir de données généalogiques,
renseigne sur divers aspects de l’histoire
tels que certaines caractéristiques du
peuplement initial ou l’importance et la
variabilité des migrations interrégionales
dans un contexte d’occupation progres-
sive du territoire. Ici, une mesure géné-
tique, soit celle de la parenté biologique
effectuée à l’aide de données généalo-
giques et des méthodes de la démogra-
phie historique reliées à l’exploitation
des fichiers de population, a permis
d’approfondir les connaissances et de
contribuer à dissiper certains malenten-
dus concernant l’histoire démogra-
phique de la population du Saguenay-
Lac-St-Jean.

Hélène VÉZINA,
Marc TREMBLAY,

Louis HOUDE

Groupe de recherche interdisciplinaire
en démographie et épidémiologie génétique,

Université du Québec à Chicoutimi
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2. Un coefficient de parenté est calculé pour
chaque paire de sujets de l’échantillon. Dans un
échantillon contenant n sujets on peut former
n*(n-1)/2 paires de sujets. Chacun des 26 échan-
tillons régionaux compte 90 sujets et 4005 paires
de sujets peuvent donc être formées. Pour obtenir
le coefficient moyen de parenté au sein de chaque
échantillon régional, on fait la moyenne des
4005 coefficients calculés.
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RÉSUMÉ

Cette étude s'inscrit au sein d'un programme
de recherche visant à effectuer une analyse
démogénétique des populations régionales du
Québec à l'aide de reconstitutions généalo-
giques. Un objectif spécifique est de mesurer
l'apparentement biologique au sein de la
population du Saguenay-Lac-St-Jean (SLSJ)
et de le comparer à celui obtenu pour les
autres régions du Québec. Des échantillons
généalogiques couvrant l'ensemble du terri-
toire québécois ont été formés en remontant
jusqu'aux premiers immigrants. Les mesures
d'apparentement indiquent qu'il existe une
diversité importante entre les régions.
Concernant l'histoire du peuplement du
Québec, ces mesures confirment que l'effet
fondateur initial a indéniablement laissé sa
marque mais aussi que des événements démo-

graphiques subséquents ont amené un certain
degré de diversification des bassins génétiques
régionaux. Les résultats démontrent égale-
ment que la consanguinité proche n'est pas
plus fréquente au SLSJ que dans les autres
régions mais que la consanguinité éloignée
compte parmi les plus élevées. La fréquence
accrue de certaines maladies héréditaires au
SLSJ n'est donc pas due aux modalités de
choix du conjoint mais plutôt aux caractéris-
tiques de l'histoire du peuplement de cette
région. Ici, une mesure génétique, soit celle
de la parenté biologique, a permis d'appro-
fondir les connaissances et de contribuer à
dissiper certains malentendus concernant
l'histoire démographique de la population du
Saguenay-Lac-St-Jean.
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