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L’histoire au service
de la génétique

Par Emmanuelle Bergeron — Coramh

La vie au
Canada:
radoubage
d’un canot par
des trappeurs,
gravure

de la fin du

xix® siecle.

es scientifiques de multiples disci-
L plines s'intéressent au Saguenay—
Lac-Saint-Jean. Son portrait génétique
particulier en fait une région unique au
Québec. En effet, certaines maladies hé-
réditaires y sont plus fréquentes que par-
tout ailleursdanslaprovince. Al'inverse,
d autres maladies héréditaires y sont to-
talement absentes.
Le Saguenay-L ac-Saint-Jean est caracté-
ristiqued’ un peuplement aeffet fondateur.
C'est-a-dire que la population a été créée
apartir d’ un nombrerelativement restreint
d'individus provenant d une population
mere. Au début du xvi© siecle jusqu'ala
conquéteanglaisede 1760, entre 10 000 et
12 000 immigrants, principalement de
I’Ouest de la France, en particulier du
Poitou-Charentes, s'installent danslaval-
Iée du fleuve Saint-Laurent. Puis, quel-
ques-uns de leurs descendants (environ
600) s établissent danslarégion de Char-
levoix. Leur population s accroit rapide-
ment enraisond’ uneféconditééevée; les
familles de 10 & 15 enfants sont commu-
nes. Ensuite, autour de 1840, acause d’ un
surpeuplement, certainshabitantsde Char-
levoix sedéplacent versle Saguenay—L ac-
Saint-Jean. |Isreprésentent pres destrois-
quarts des fondateurs de la région.
Ces événements démographiques ont
rendu la population du Saguenay—Lac-
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Saint-Jean rel ativement homogene, si bien
que cing maladies récessives (I’ acidose
lactique congénitale, I’ ataxie spastique de
Charlevoix-Saguenay, la fibrose kysti-
que, la neuropathie sensitivomotrice et la
tyrosinémie) et deux mal adiesdominantes
(" hypercholestérolémie familiale et la
dystrophie myotonique) sont devenues
particulierement fréguentes dans la ré-
gion. Les enquétes menées sur les moda-
lités d’introduction et de diffusion des
genes ont démontré que pour avoir atteint
une telle fréquence, ils doivent avoir été
introduits par les pionniersfrancais méme
s, pour certaines maladies, aucun casn’a
été rapporté en France.

DES OUTILS

POUR LA RECHERCHE

Les particularités génétiques de la ré-
gion ne présentent pas que des désavan-
tages. Le Saguenay—L ac-Saint-Jean est
bien outillé pour combiner les recher-
chesen génétique avec|’ historiquedela
population. Mis sur pied par Gérard
Bouchard et son équipe de I’ Université
du Québec a Chicoutimi, le fichier
BALSAC est une banque de données
informatisées tirées des actes de I’ état
civil (naissances, mariages, sépultures).
Il permet la construction automatique
des histoires familiales et des généalo-
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gies, depuis le début du peuplement au
xviie siecle jusqu’a la période actuelle.
Depuis une trentaine d’ années, plusieurs
études ont tenté d’identifier les fonda-
teursal’ originedesmaladieshéréditaires
du Saguenay—L ac-Saint-Jean. L’ uned’ en-
treellesaétémenéepar deschercheursde
France et du Québec sur pres de 780
généalogiest. Bien que la contribution
génétique des fondateurs de Normandie,
de I’Aunis et du Perche soit la plus
importante, les chercheurs ont démontré
que les genes défectueux a I’ origine des
maladies héréditaires peuvent difficile-
ment étre associés a une région ou a un
individu en particulier. On arrive aiden-
tifier un groupe de fondateurs qui étaient
peut-étre méme porteurs de mutations
défectueuses a I’origine de plusieurs
maladies héréditaires.

Par ailleurs, Hélene Vézina et Marc
Tremblay, chercheurs en démographie a
I"'Université du Québec a Chicoutimi,
travaillent actuellement & la caractérisa-
tion de la contribution des Acadiens aux
pools géniques régionaux du Québec. A
partir de 2 340 généal ogies ascendantes,
jusqu’ 216 générationsdefamillesprove-
nant d'ancétres acadiens ont été identi-
fiées. Au méme titre que les premiers
colons frangais venus s établir en Nou-
velle-France, les 2 000 a 3 000 Acadiens
installés sur le territoire constituent en
quelque sorte un peuple fondateur pour
certaines régions du Québec.

Le Saguenay—Lac-Saint-Jean est aussi
unique quant & la prise en main de toute
la population face a la prévention des
maladies héréditaires. Depuis pres de 25
ans, la Corporation de recherche et d’ ac-
tion sur les maladies héréditaires
(Coramh) offre un programme d'infor-
mation danslesécolesafin desensibiliser
les jeunes en &ge de fonder des familles
a la problématique régionale. De nom-
breux outils de diffusion, affiches, dé-
pliants, signets, messages radio et télé,
renseignent sur les tests de porteur main-
tenant disponibles pour les familles a
risque. Les jeunes couples peuvent ainsi
prendre une décision éclairéequant aleur
risque de concevoir un enfant atteint.
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