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AVANT-PROPOS

Le Registre de population de I'Isle-aux-Coudres a été constitué a 1’origine par Pierre
Philippe dans le cadre d’un programme de recherche multidisciplinaire de sept
communautés francophones du Canada intitulé « Etudes comparatives de petites
communautés rurales du Canada francais » dirigé par les professeurs J. Gomila, J.
Benoist et G. Dubreuil de 1’Université de Montréal et financé par le Conseil des Arts
du Canada de 1967 a 1970. Le Registre a été informatisé a nouveau en 1986 sous la
responsabilité de F.M. Mayer, Y. Lavoie et P. Philippe de I’Université de Montréal,
mis a jour et validé dans le cadre d’un programme de recherche sur 1’écologie
humaine de deux isolats mené par F.M. Mayer et Y. Lavoie et financé par le Fonds
pour la Formation des Chercheurs et 1’aide a la recherche du Québec de 1987 a 1990
et étendu dans le cadre de la recherche «Parenté biologique et reproduction
différentielle des immigrants fondateurs de la population de 1’Tle-aux-Coudres
(Québec) aux 18° et 19° sigcles » dirigée par F.M. Mayer de I’Université du Québec a
Montréal et financée par le Conseil de recherches en sciences humaines du Canada de
1999 a 2005.
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RESUME

La population de I’Isle-aux-Coudres (IAC) est connue pour sa forte endogamie, son
niveau d’apparentement biologique et sa consanguinité. C’est une population idéale
afin d’étudier les effets de la consanguinité sur la mortalité pré-reproductive grace a
la constitution du Registre de population. Les études réalisées antérieurement par
Francine M. Mayer ont montré une différence entre les couples apparentés et non
apparent€s relativement a la mortalit€é infantile féminine du premier jour. Cela
suppose que la consanguinité maternelle a un effet avantageux sur la survie de la
progéniture. Une étude utilisant une approche de régression logistique indiquait
d’ailleurs que ce sont les fils ain€s qui bénéficieraient d’un avantage relativement a la
consanguinité de la mere. Une approche épidémiologique démontrait plutdt un effet
protecteur de la consanguinité maternelle sur la survie des filles. Ces résultats
contradictoires avec la théorie de la dépression de consanguinité justifient leur
vérification. Deux méthodes basées sur 1’approche épidémiologique seront utilisées :
I’analyse exposés-témoins et 1’analyse de survie. Les couples retenus pour 1’analyse
exposés-témoins sont distribués selon leur niveau d’apparentement, puis divisés en
quartiles. Ces groupes sont comparés deux a deux aprés appariement sur les autres
facteurs de risque de décés infantile et pré-reproducteur. La méme démarche est
ensuite appliquée a la distribution de la consanguinit€é maternelle des couples.
L’analyse de survie utilisant le modele a risques proportionnels de Cox est appliquée
afin de quantifier les effets des facteurs de risque et de tester les interactions
existantes entre ces facteurs et notre variable d’intérét. La critique préalable des
données utilisées pour nos analyses indique un sous-enregistrement des déces
infantiles féminins de 34%. Ces résultats permettent de revisiter les études antérieures
et de mettre en lumicre l’influence de I’apparentement d’un couple, de la
consanguinité de 1’enfant ainsi que de la consanguinité de la meére sur la survie de
I’enfant. En effet, I’apparentement des parents augmente les risques de mortalité chez
I’enfant alors que la consanguinité de la mére semble avantager la survie des filles, du
moins jusqu’a I’4ge de la reproduction.

Mots-clés : Mortalité infantile, mortalité pré-reproductive, €pidémiologie, dépression
de consanguinité, endogamie.






CHAPITRE 1
INTRODUCTION

Au début du 18° siécle, la majorité des populations pré-industrielles vivaient presque
exclusivement de 1’agriculture, ce qui les rendait vulnérables aux variations
environnementales (Lee et al., 2006; Rickard et al., 2010; Hayward et al., 2012). Sous
un régime de fécondité naturelle (Philippe et Gomila, 1972), les familles de 1’Isle-
aux-Coudres étaient souvent composées de 7 a 10 enfants (Boisvert et Mayer, 1995).
Ces dernieres ont contribué a 1’augmentation des effectifs de la population assez
rapidement de sorte que la saturation des terres cultivables (Martin, 1957) eut lieu
moins de 65 ans apres I’arrivée des premieres familles a 1’fle. Des lors, I’acquisition
de terres ne pouvait se faire que par la subdivision de lots déja attribués. Cette
division des terres les rendait trop petites pour permettre a I’acquéreur de subvenir
aux besoins de sa famille par subsistance de 1’agriculture. Devant cette précarité, ce
ne sont pas tous les enfants des couples qui pouvaient demeurer a 1’ile pour y élever
une famille. Les parents étaient alors confrontés a des stratégies comme celle du
mariage avec un conjoint apparenté afin de combiner des patrimoines fonciers
(Desjardins-MacGregor, 1992) (Le Querrec, 1981). Ainsi, dans les populations
endogames, isolées et de petite taille, les mariages se sont souvent effectués entre
individus apparentés malgré 1’évitement d’unions entre proches parents (Walker et
Bailey, 2014). A cet égard, les études antérieures de Martin (1957), Philippe (1969) et
Laberge (1967) menées a I'IAC prétendent que I’endogamie caractérisant la
population ainsi que sa forte consanguinité pourraient étre li€es aux hauts taux de
mortalité infantile recensés jusqu’en 1930. A cette époque, dans les populations
préindustrielles, il n’était pas rare d’observer une proportion de 20% a 30% de
nouveau-nés qui décédaient avant 1’Age d’un an (Lummaa et Clutton-Brock, 2002 ;
Rochette et al., 1986, Bergeron et al., 2014). L’isolement de I’ile et son endogamie

restreignent I’introduction de nouveaux alleles dans la population. La petite taille et



un éventuel effet fondateur favorisent la consanguinité de dérive par simple effet
d’échantillonnage des gameétes qui contribuent aux générations successives, menant
ainsi & une homogénéisation de son patrimoine génétique et a la diminution de la
variation génétique. Ces populations seraient généralement moins fécondes et cela se
traduirait par des problemes génétiques entrainant fréquemment des troubles de
morbidité et de mortalité infantile, soit une dépression de consanguinité. A cet effet,
des études (Shull et al., 1970a et 1970b) ont souligné une relation étroite entre la
consanguinité et la mortalité pré-reproductive (avant 15 ans). Ces auteurs prétendent

que la consanguinité accroit le risque de mortalité infantile et pré-reproductive en

plus des malformations congénitales.

1.1 Problématique

Dans les populations préindustrielles, les taux de mortalit€ infantile étaient
relativement élevés (Lummaa et Clutton-Brock, 2002 ; Rochette et al., 1986).
Toutefois, en 1950, une baisse notable fut observée en termes de mortalité infantile et
pré-reproductive en raison de I’élimination graduelle des causes environnementales et
des maladies congénitales (Vallin, 1976). Par ailleurs, les nouvelles technologies
médicales ont permis 1’élimination de risques associés a la mortalité infantile tels que
la prématurité et les grossesses multiples (Dallaire et Heinrich, 2015). Toutefois,
encore aujourd’hui, les causes génétiques et endogénes n’ont pu étre totalement
enrayées (Vallin, 1976). A titre d’exemple, la présence de maladies & composantes
génétiques telles que les maladies endocriniennes et infectieuses, les maladies de
nutrition et du métabolisme, les maladies respiratoires et causes néonatales et les
affections périnatales jouent un rdle majeur en termes d’impact sur la mortalité

infantile et pré-reproductive (Chaib et al., 2015). Des études antérieures (Shull et al.,



1970a et 1970b ; Philippe et Gomila, 1972) ont d’ailleurs démontré 1’existence d’une

corrélation entre la consanguinité et la mortalité infantile.

A cet effet, la population isolée, endogame et consanguine présente a I’IAC est
intéressante. Faisant partie du comté de Charlevoix-Ouest, elle présente encore
aujourd’hui des taux de mortalité infantile et des taux d’hospitalisation supérieurs
qu’ailleurs au Québec (Rochette et al., 1986). Les taux de mortalité€ infantile observés
a I’'TAC ont ét€ tres élevés jusqu’en 1930 (Martin, 1957). Selon Martin (1957), ces
hauts taux de mortalité infantile se caractérisent par divers éléments, soit
I’apparentement biologique des parents et 1’absence de médecin a 1’époque. La
présence d’un médecin de fagon permanente a I’TAC a partir de 1950 est fortement
corrélée avec la diminution de la mortalit¢ (Martin, 1957). Les études réalisées
suggerent que cette surmortalité infantile serait surtout attribuable a des facteurs de
risque strictement génétiques. C’est notamment ce que prétendent Martin (1957),
Philippe et Gomila (1972) et Laberge (1967) en pronant I’endogamie, la
consanguinité et 1’apparentement comme causes générales des mortalit€s infantile et

pré-reproductive.

Les hospitalisations fréquentes associées a des maladies congénitales et a la présence
de morbidité nous permettent de nous interroger quant a la composante génétique
reliée. Ici, I’hypothese des facteurs génétiques expliquant la réalité observée a I’TAC
est plausible. Or, les mortalité€s infantile et pré-reproductive dans les hopitaux du
Québec sont majoritairement corrélées a des facteurs génétiques. L’apparentement
des conjoints sur le destin de leur descendance est aussi un facteur génétique capital
dans I’étude de la mortalit€. Dans environ 50% des articles, les résultats des
chercheurs démontrent un lien entre la mortalit€ infantile et 1’apparentement des
membres du couple. Dans I’autre 50%, aucun lien significatif n’a ét€¢ démontré. La
controverse est encore trés actuelle relativement aux effets attendus de la

consanguinité sur la progéniture puisqu’aucun chercheur n’a été en mesure d’élucider



les raisons de I’obtention de résultats si divergents entre les études réalisées. Cela
justifie I’importance de connaitre la structure génétique des populations identifiées a
risque afin de pouvoir intervenir et aussi départager ces risques de ceux liés a leurs
niveaux sociaux-économiques et environnementaux. Le choix de la population de
I’JAC comme population d’intérét pour vérifier les impacts de 1’apparentement
biologique des parents et de la consanguinit¢ maternelle sur la mortalité pré-
reproductive s’avere justifié. Le présent travail a pour but d’élucider les concepts
relatifs a la question suivante : quels sont les impacts de 1’apparentement biologique
des parents et de la consanguinité maternelle sur la mortalité pré-reproductive de la
progéniture a I'TAC? La démarche de recherche se réalisera via deux méthodes basées

sur I’approche épidémiologique, soit I’analyse exposés-témoins et 1’analyse de survie.
PP Y g1q y p y

1.2 Principes de consanguinité

La consanguinité est un terme fréquemment utilis€ en biologie évolutive, en
épidémiologie et en génétique des populations. Dans différents ouvrages, sa
définition n’est pas la méme. En fait, le terme consanguinité peut indiquer plusieurs
notions différentes, mais toutes rapprochées. A titre indicatif, la consanguinité peut
faire référence a I’apparentement entre deux personnes, a la dépression de
consanguinité ou a ’augmentation de I’homozygotie dans une population de taille
définie et fixe (Hamilton, 2009). Dans le cas présent, le terme consanguinité sera
plutdt défini selon cette derniére proposition, soit 1’augmentation de 1’homozygotie
causée par la reproduction entre individus apparentés (pére/fille ou cousin/cousine)
(Dahdouh et al., 2015 ; Allendorf et Luikart, 2007). Cette consanguinité peut étre
calculée soit a partir de 1’apparentement entre les couples a I’aide des dispenses

religieuses relevées dans les registres de paroisse (Laberge, 1967), soit par entrevues



aupres de la population afin de relever les liens de parenté entre les membres du
couple (Sidi-Yakhlef et Metri, 2013), soit en utilisant la méthode isonomique, i.e.
basée sur I’identité de patronymes entre conjoints (Friedl et Ellis, 1974) ou encore par
le calcul des coefficients moyens de parenté et/ou de consanguinité par la
reconstitution de I’histoire démographique et généalogique de la population a ’aide
du dépouillement et du jumelage des actes d’état civil consignés dans les registres de
la paroisse (Prost et Boétsch, 2001). Aujourd’hui, de nouveaux indices alternatifs ont
d’ailleurs été formulés afin de caractériser la consanguinité (Carothers et al., 2006).
Ces indices permettent toujours de déterminer I’apparentement entre les individus,
mais sont plutdt basés sur le partage d’alleles ou I’hétérozygotie a différents loci
(microsatellites) (Balloux et al., 2004 ; Pemberton, 2004 et Slate et al., 2004). La
consanguinité dont il sera question peut €tre caractérisée par le coefficient f. Il s’agit
du meilleur estimateur pour détecter les effets de la consanguinité sur certains traits
spécifiques (Pemberton, 2004). Celui-ci correspond a la probabilité que deux alleles
présents a un locus soient identiques par descendance, i.e. qu’ils proviennent d’un
méme ancétre (Jacquard, 1970 ; Wright, 1922). Ce coefficient est une probabilité€ dont
la valeur est comprise entre O et 1. Par exemple, lors d’un accouplement entre frere et
sceur, le fest d’une valeur 0,25 alors qu’un accouplement entre cousins engendre une
valeur de 0,0625. Plus le lien de parenté entre deux conjoints est grand, plus ce
coefficient tendra vers 1. Un individu ayant un coefficient de 1 sera complétement
consanguin. A P’inverse, une valeur de O fait référence 2 un individu non consanguin,
soit exogame, i.e. issu de conjoints non apparentés (Frankham et al., 2002). Ce
coefficient se calcule comme suit: f = (12N (14fca) ou f est le coefficient de
consanguinité, fca est le coefficient de consanguinité de 1’ancétre commun et N est le
nombre d’individus dans la boucle comprenant I’ancétre commun et les parents de

I’individu, mais excluant I’individu lui-méme.

Cette définition de consanguinité d’apparentement (f) est toutefois a différencier du

concept de consanguinité de dérive (F). Cette consanguinité se caractérise alors par



un coefficient moyen de consanguinité F qui est la moyenne des coefficients de
consanguinité individuels (Templeton, 2006 ; Fleury, 2013). Le coefficient de
consanguinité moyen de la population s’obtient par la somme des coefficients de
consanguinité de tous les individus de la population 2 un moment précis dans
I’histoire de celle-ci. La consanguinit¢ moyenne évalue la perte de variabilité
génétique d’une population ainsi que son impact sur sa structure génétique et sur son
évolution biologique. Un coefficient de consanguinité élevé se manifeste par un
surplus d’individus au génotype homozygote au détriment des hétérozygotes

(Verweij et al., 2012).

Deux mécanismes génétiques sont a 1’origine de I’explication voulant que
’accroissement de la fréquence de I’homozygotie réduise 1’aptitude phénotypique des
individus (Khlat et Khoury, 1991 ; Charlesworth et Charlesworth, 1987 ; 1999).
Premierement, I’hypotheése de la dominance des hétérozygotes prétend que ceux-ci
ont une valeur sélective plus élevée que les gé€notypes homozygotes dominants et
récessifs pour des loci spécifiques en raison de I’association de deux alleles différents
qui est favorable (Charlesworth et Charlesworth, 1987). La consanguinité a pour effet
de diminuer la fréquence des hét€rozygotes dans la population (Taylor et al., 2010).
Deuxiemement, I’hypothése de la dominance partielle, énoncée par Charlesworth et
Charlesworth (1987 ; 1999), prétend que la diminution de ’aptitude phénotypique
découle de I’expression d’alleles récessifs ou partiellement récessifs déléteres dans
les lignées consanguines. Cela peut entrainer une diminution du fitness (moins de
chances de survie ou de reproduction) voire une certaine létalité chez les individus

affectés (Futuyma, 1986).



1.3 Principes de biologie évolutive li€s a la consanguinité

Une population se définit comme étant 1’ensemble des sous-unités individuelles et
reproductives d’une espece occupant respectivement le méme espace géographique
(Ricklefs, 1990). En génétique des populations, on appelle endogamie le fait de
choisir son partenaire a I’intérieur d’un groupe restreint correspondant a 1’unité de
reproduction mendélienne (Vogel et Angermann, 1994). A chaque population
correspond un pool génique bien précis. Un pool génique se caractérise comme €tant :
« I’ensemble des genes dans les gameétes reproductibles d’une population, c’est-a-dire
la totalité¢ de I’information génétique contenue dans une population » (Beaudry,
1985). L’effet fondateur stipule qu’une nouvelle population aura un pool génique
différent de celui de sa population meére en raison de sa petite taille et d’un
échantillonnage de la population initiale (Mayr, 1964). Des lors, pour qu’un équilibre
existe au sein d’une population, il faut que celle-ci soit panmictique et que les sexes
masculins et féminins soient également répartis. Toutefois, si une population humaine
possede des pratiques religieuses particulieres en termes de mariages et de remariages
favorisant ainsi certains types d’unions au détriment de d’autres, et ce, en fonction du
statut des individus, il en résulte un déséquilibre panmictique pouvant avoir des
conséquences majeures sur le pool génique de la population. 1l arrive alors que des
conjoints soient apparentés. Cet apparentement étroit causé par la faible teneur de
I’immigration réduit la venue de nouveaux alleles dans la population, ce qui entraine,
par conséquent, une augmentation de la consanguinité. Cette consanguinité peut avoir
des conséquences graves. En effet, avec un accroissement de I’homozygotie, il peut
s’en suivre une perte de la variabilité génétique requise a l’adaptation €volutive
(Frankham et al., 1999 ; Keller et Waller, 2002). Il est aussi important de souligner
que la consanguinité peut entrainer une réduction dans 1’aptitude phénotypique des
individus et ainsi mener a une diminution de la fréquence d’un trait. Ce concept est

appelé dépression de consanguinité et se calcule comme suit: & = 1 — (aptitude



phénotypique des individus consanguins/aptitude phénotypique des individus non-

consanguins).

1.4 Applications des notions de biologie évolutive a notre étude

Tel que décrit auparavant, malgré la répartition homogene des sexes et la
reproduction aléatoire a l'intérieur de la population endogame, les individus
apparentés sont fréquents au fil des générations. Puisque I’apparentement moyen est
non négligeable entre deux individus pris aléatoirement dans la population, il va de
soi que le coefficient de consanguinit€é moyen de cette méme population endogame
est plus important qu’a I’intérieur d’une population panmictique non endogame de
taille infinie. On parle alors de consanguinité de dérive. Or, il s’en suit une
augmentation de 1’homozygotie causée par la reproduction entre individus
apparentés. On parle alors de consanguinité d’apparentement (Dahdouh et al., 2015 ;
Allendorf et Luikart, 2007). Ayant ainsi un surplus d’homozygotes engendré par le
haut taux de consanguinité au sein de la population, la sélection s’exercera sur un plus
grand nombre de geénes récessifs désavantageux et, de ce fait, les individus
homozygotes exprimant ces génes néfastes auront un fitness inférieur (Khlat et
Khoury, 1991 ; Charlesworth et Charlesworth, 1987 ; 1999). Cette diminution du
fitness peut se manifester de plusieurs fagons. Par exemple, par des génes létaux a
1’état homozygote ou par une augmentation graduelle du risque de mortalité (Khlat et
Khoury, 1991 ; Charlesworth et Charlesworth, 1987;1999). Ainsi, nous pensons que
la consanguinité devrait affecter négativement la survie des enfants. De ce fait, leur
probabilité de mourir devrait étre plus importante et plus fréquente. Les individus
plus consanguins (avec un coefficient f plus €levé) devraient subir une dépression
consanguine plus forte et €tre plus a risque de connaitre une mortalit€ pré-

reproductive. Dans ce dernier cas, les homozygotes contribueront moins fortement



aux générations suivantes (Falconer, 1981; Charlesworth et Charledsworth, 1987)
puisque ces genes, ainsi qualifi€s de déléteres, seront moins présents (Taylor et al.,
2010). Ces genes seront progressivement élimin€s au sein de la population. Toutefois,
cette €limination n’est pas stable dans le temps. Lorsqu’un allele récessif devient
moins fréquent et en assez faible proportion, son élimination devient plus lente
(Futuyma, 1986). A cet effet, Haldane (1990) montre que pour remplacer entiérement
un alléle par un autre, i.e. pour qu’il y ait élimination compléte d’un des alleles, la
quantité de morts nécessaires est de cinq a quinze fois I’effectif de la population et le
changement effectué devrait s’accomplir sur environ trois cents générations.
Egalement, Shull et Neel (1972) ont mentionné que la compensation reproductive
freine le remplacement allélique puisque, dans un systeme & 2 alleles, les couples qui
perdent un enfant homozygote récessif 1€étal (phénotype aa dont la fréquence
génotypique est de q* o g= fréquence de I’allele a) remplacent celui-ci par un
homozygote dominant (AA dont la fréquence génotypique est de p” ol p = fréquence
allele dominant) ou par un hétérozygote (Aa dont la fréquence génotypique est de
2pq). Contrairement au fait d’éliminer les génes 1€taux a un taux q2, le nouveau taux
en présence de compensation reproductive est de 2/3 q* di au fait que le 2/3 des
enfants remplagant un homozygote récessif mort seront hétérozygotes et porteurs du

gene délétere pour la prochaine génération.

1.5 Facteurs influengant la consanguinité

Plusieurs facteurs peuvent influencer le niveau de consanguinité et la fréquence des
événements consanguins. Parmi ceux-ci, on compte la taille de la population et
I’isolement de celle-ci (Frankham et al., 2002). De nombreuses recherches ont été
réalisées auprés de populations humaines isolées dans le but d’étudier et de

commenter les processus évolutifs, dont celui de la dérive génétique (Chapman et



10

Jacquard, 1971 ; Serre et al., 1982; 1987). Ces études ont conclu qu’au fil des
générations successives de mariages entre individus apparentés, les facteurs
d’homogénéisation s’accroissent au sein de petites populations (Walker et Bailey,
2014). Ces petites populations sont plus soumises a I’extinction causée par la
stochasticité environnementale et démographique ainsi qu’aux effets de la
consanguinité (Komers et Curman, 2000). Par exemple, lors d’un goulot
d’étranglement, les individus moins consanguins obtiennent de meilleures chances de
survie et un meilleur fitness (Keller et al., 1994). Autrement dit, la consanguinité de
dérive est responsable de I’homogénéisation des petites populations endogames

(Futuyma, 1986).

Un autre facteur susceptible d’affecter le niveau de consanguinité et le systeme
d’accouplement est 1’apparentement entre les conjoints. Par exemple, une étude
effectuée sur le systtme polygyne a déterminé que celui-ci augmente le niveau de
consanguinité contrairement a un systéme ol tous les individus ont des chances de
reproduction égales (Komers et Curman, 2000). Aussi, plusieurs études ont trait€ de
I’apparentement biologique des couples et du principe de consanguinité chez la
descendance de ces couples pouvant avoir des effets indésirables sur leur fécondité
(Sardell et al., 2011), sur la mortalité infantile et pré-reproductive, sur la survie de la
progéniture subséquente et sur l’apparition de maladies a caracteres récessifs
déléteres ou nocifs causés par I’homozygotie (Boisvert, 1992 ; Heyer et Tremblay,
1995 ; Liazoghli, 2000 ; Shull ez al., 1970a ; Sutter et Tabah, 1948;1951;1971 ;
Yamaguchi ef al., 1970). L’apparentement des couples constitue, pour I’ensemble de
ces €tudes, une valeur importante afin de définir la cause et 1’étendue du principe
d’homogénéisation des populations de petite taille et des isolats. Un grand nombre de
recherches au sujet de ’apparentement biologique des couples conclut qu’un fort
apparentement du couple augmente les risques de mortalité infantile et de problemes
génétiques chez la descendance (Shull er al, 1970a ; Sutter et Tabah,

1948;1951;1971). Ce risque augmente selon le degré d’apparentement des deux
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conjoints a leur ancétre commun (Falconer, 1981 ; Charlesworth et Charledsworth,
1987 ; Roy-Gagnon et al., 2011). C’est ce que suggerent notamment les résultats des
études de Sutter (1968) et Bittles (1994) qui montrent un taux de mortalité infantile
significativement plus élevé pour la progéniture de couples apparent€s que pour les
couples témoins (non apparentés). Les risques de tares multiples et de malformations
congénitales majeures ainsi que la réduction du fitness seraient grandement corrélés

au degré de parenté des conjoints (Rao et Inbaraj, 1977).

Grant et Bittles (1997), en travaillant auprés d’une population du Pakistan et en
s’appuyant sur les techniques d’épidémiologie génétique, ont utilisé€ les régressions
logistiques afin de mettre en lumiére d’autres facteurs qui peuvent intervenir sur la
mortalité infantile en tenant compte non seulement de 1’apparentement des parents,
mais aussi de nombreuses variables démographiques, sociales et économiques. Parmi
ces variables, on retrouvait notamment le niveau d’éducation de la mere, I’4ge de la
mere a la naissance de I’enfant, les intervalles intergénésiques, 1’ordre des naissances
et le sexe de chaque enfant de la fratrie. D’apres les résultats de cette étude, ce sont
les intervalles intergénésiques et le niveau d’éducation de la mére qui constitueraient

les variables les plus opérantes sur la mortalité infantile.

1.6 Effets de la consanguinité dans des populations isolées

Les études faites par Shull et al. (1970a et 1970b) et Shull et Neel (1972) portent sur
les effets de 1’apparentement et de la consanguinité sur les fausses couches, la
mortalité pré-reproductive, la fécondité et la compensation reproductive de la ville de
Hirado au Japon. Shull et Neel (1972) ont étudi€é ces €léments sur des sous-
populations de fermiers et de non-fermiers. Leurs résultats différent entre les deux

groupes. Chez les non-fermiers, il ne semble y avoir aucun lien défini entre
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I’apparentement et la consanguinité des conjoints alors que chez les fermiers, le statut
social de fermier était grandement corrélé a 1’augmentation de 1’apparentement et de
la consanguinité du couple. Shull et Neel (1972) suggérent comme explication que les
fermiers gagnent a se marier avec une personne apparentée de maniére a conserver les
terres a ’intérieur de la famille et a éviter la subdivision des lots de terre avec autrui
lorsque les terres deviennent saturées et non-cultivables. Le lien entre la
consanguinité du pere et le statut social de ce dernier confirme d’ailleurs ces résultats

en lien avec la théorie évolutive quant aux traits héréditaires.

Shull et al. (1970a) ont aussi observé que chez les non-fermiers, le degré
d’apparentement entre les conjoints et la consanguinité maternelle était associé
positivement a la mortalit€ infantile. En fait, I’apparentement du couple et la
consanguinité¢ affectent la survie de I’individu en augmentant sa probabilité de
mourir. Toutefois, chez les fermiers, la consanguinité maternelle semblait avoir un

effet protecteur qui diminuerait les risques de mortalité infantile (Shull ez al., 1970a).

Dans un autre travail, Shull et al., (1970b) ont étudi€ la présence de la compensation
reproductive pour des couples bouddhistes. La tenue d’une compensation
reproductive chez ces couples s’ensuit d’une augmentation de la mortalité pré-
reproductive relativement a la consanguinité de I’enfant et d’une plus forte fréquence
de grossesses et de naissances relativement a la consanguinité de chaque membre du
couple. Cette compensation reproductive aurait pour conséquences de ralentir
I’élimination des geénes déléteres a caractere récessif ainsi que les effets de la
dépression de consanguinité a 1’intérieur d’une population humaine de faible effectif.
On pourrait supposer 1’existence d’une sélection intrafamiliale pour certains genes

parentaux.

Afin d’expliquer le lien entre les effets de la consanguinité et les choix de conjoints

favorisant 1’union entre individus apparent€s (deuxiéme et troisitme degré), Bittles
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(1994) a pris soin de vérifier, notamment par 1’étude d’une population pakistanaise,
les raisons favorisant ce type d’unions. Elle précise que de telles unions s’appuient
souvent sur: 1) des raisons d’ordre financicres telles que la possession de terres
agraires constituant le bien foncier de la famille, 2) des attentes prénuptiales plus
saines entre les deux partis étant donné les intéréts communs qu’ils se partagent et 3)
des raisons de santé puisqu’en étant apparentés, le conjoint ou la conjointe est connu
de la famille et vu la connaissance de I’historique médical impeccable de chacun, on
ne s’attendait pas a voir émerger une nouvelle maladie. Ainsi, dans cette population
pakistanaise, Bittles (1994) a observé que la mortalité post-néonatale (de 28 a 364
jours) est significativement plus €levée chez les enfants issus de parents apparentés.
Cela signifie que la compensation reproductive donne plus de grossesses, mais qu’il

meurt davantage de nouveau-nés apres les premiers 28 jours.

Bittles (1994) est relativement critique face aux conclusions tenues relativement a la
mortalité infantile en raison d’un apparentement du couple et d’une consanguinité de
chacun des conjoints. Elle conclut qu’un géne, sans teneur de consanguinité proche,
peut subir des modifications le rendant délétere simplement en raison de son histoire

évolutive.

En 1989, une équipe de chercheurs composée de Shami, Schmitt et Bittles avait
démontré la présence d’une compensation reproductive chez les couples apparentés,
soit une fécondité différentielle plus forte dans le cas d’union entre proches parents.
Toutefois, aucune autre €tude n’a obtenu des résultats allant dans ce sens. A la suite
de I’obtention des résultats étonnants de Bittles et al. (1989), celle-ci avait suggéré
d’accentuer les recherches afin de vérifier si cette fécondité différentielle était due a
une compatibilité sociale plus importante entre les membres du couple ou simplement
due au hasard d’origine biologique. Bittles et al. (1989) affirment notamment, dans sa
plus récente étude (Bittles, 1994), que dans les communautés ol les mariages entre

apparentés sont fréquents, il arrive souvent que les valeurs des coefficients de
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consanguinité et d’apparentement soient fortement sous-estimées. En conséquence, la
composition du pool génique serait également sous-estimée et I’interprétation de
I’effet de la consanguinité et de 1’apparentement sur la mortalité infantile peut en étre

biaisée (Walker et Bailey, 2014).

Malgré les conclusions d’enquétes de Grant et Bittles (1997) prétendant un lien entre
la mortalité infantile et la consanguinité, plusieurs autres auteurs n’ont pas révélé un
tel impact dans leur population d’étude. Par exemple, De Braekeleer et Ross (1991),
Emond et De Brakeleer, (1993a; 1993b) ont étudié la population du Saguenay-Lac-
Saint-Jean 2 partir de dispenses de I’Eglise et en sont arrivés aux conclusions
suivantes : il n’y a pas de mortalité différentielle entre les enfants consanguins et non
consanguins et il n’y a pas de différence significative entre la fécondité des couples
apparentés et non apparentés. L’étude de Dronamraju (1963) va dans le méme sens.
Elle traite ces facteurs dans une population endogame indienne. Selon ses
observations et ses résultats, Dronamraju prétend que les maladies d’origine
génétique ne sont pas plus fréquemment observées chez les familles fortement
endogames que chez les autres familles a ’intérieur de la population. Selon lui,
puisque I’endogamie dans cette population indienne persiste depuis de nombreuses
années, la sélection naturelle pourrait avoir fait une purge et ainsi €liminer plusieurs
génes déléteres a caracteres récessifs. Autrement dit, les individus porteurs de ces
genes défectueux de fagon homozygote n’atteignent pas 1’age de reproduction, ce qui
élimine graduellement ces génes du pool génique populationnel au fil des

générations.

Toutefois, des études plus récentes réalisées sur une variété d’especes différentes
démontrent clairement les effets négatifs associés a la consanguinité. Ces effets sont
pour la plupart différents selon I’espece €tudi€e, mais ils sont tout de méme présents,
et ce, en particulier chez les juvéniles, soit les enfants et individus avant reproduction

(Crnokrak et Roff, 1999). Les mentions évidentes des conséquences néfastes de la
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consanguinité sont majoritairement celles affectant les traits d’histoire de vie, tels une
diminution de la survie, de la longévité, du succes reproducteur (fitness), mais aussi
de traits physiques tels qu’une réduction de la taille et de la masse corporelle (Keller
et Weller, 2002). En guise d’exemples, chez le bruant chanteur, la survie est
négativement corrélée par la consanguinité (Keller et al., 1994). Une autre étude
démontre aussi que la survie hivernale des faons femelles est plus faible lorsque le
degré de parenté entre individus reproducteur est élevé (Coltman et Slate, 2003).
Egalement, Amos et al. (2001) ont étudi€ trois espéces différentes (le phoque gris, le
globicéphale noir et 1’ Albatros hurleur) pour démontrer les effets de la consanguinité.
Pour I’ensemble des trois espéces étudi€es, les juvéniles nés de parents non

apparentés aspiraient a concevoir une descendance plus nombreuse que la moyenne.

1.7 Histocompatibilité et évitement de la consanguinité

Chez les animaux et méme chez les humains, plusieurs mécanismes semblent avoir
évolués de fagon i ce qu’il y ait évitement de la consanguinité. A cet effet, la
dispersion consiste en un moyen efficace pour éviter la consanguinité. Toutefois, dans
certaines situations, elle peut également entrafner une limitation en termes de
compétition intraspécifique (Pusey et Packer, 1987). On observe, chez la plupart des
animaux, deux mécanismes généraux en termes d’évitement de la consanguinité
(Charlesworth et Charlesworth, 1987). D’abord, la dispersion altére grandement les
possibilités d’accouplement entre individus apparentés dii a leur séparation
géographique (Pusey et Packer, 1987). Par exemple, la dispersion natale semble étre
idéale afin d’éviter la consanguinité : la probabilit€ de s’accoupler avec un proche
parent diminuant avec des distances plus importantes de dispersion natale (Chuine,

2010 ; Szulkin et Sheldon, 2008). Le mécanisme d’évitement des pairs permet aussi

d’éviter la consanguinité (Szulkin et al., 2013). II se divise en deux : 1) la suppression
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de la reproduction chez la progéniture (Blouin et Blouin, 1988) et la maturation
retardée des juvéniles (Pusey et Wolf, 1996) et 2) la reconnaissance des pairs
(Charlesworth et Charlesworth, 1987). Le premier a lieu lorsque les parents sont en
présence de leur progéniture. C’est notamment le cas des lionnes qui peuvent entrer
en cestrus plus rapidement si leur pére est remplacé par un nouveau male alpha au
sein de la meute (Hanby et Bygott, 1987). Relativement au principe de
reconnaissance de pairs, un exemple précis est celui de la Rousserolle turdoide qui

chante et localise les territoires males (Hansson et al., 2007).

A la lumiére de ces études et des résultats évoqués, Parker (1992) affirmait que ces
indices ne nous renseignaient pas sur les génotypes des sujets. Il prétendait qu’il
pourrait toutefois exister des mécanismes de reconnaissance basés sur I’odeur. Cela
serait davantage efficace pour les mammiferes ayant un sens de 1’odorat
particulierement développé (Pusey et Wolf, 1996). A ce propos, des CMH
(complexes majeurs d’histocompatibilit€ (Alberts et Ober, 1993)) seraient présents
dans I’odeur de chaque sujet, ce qui augmenterait la facilité de choisir un partenaire
idéal en fonction du génotype (Brown et Eklund, 1994). Les CMH de type I ont pour
réle d’empécher le syst¢tme immunitaire de la mere d’attaquer le foetus qui constitue
un corps étranger (Ober, 1998). Ils ont un réle important dans la réponse immunitaire
adaptative et innée, mais également dans les réponses comportementales et liées a la
reproduction (Ziegler et al., 2005). Par exemple, la présence d’un passage permettant
aux lymphocytes T d’accéder au feetus confere toutefois un certain avantage dans la
prévention des infections intra-utérines et des fausses couches (Ober, 1998 ; Ober et
al., 1997).

Les Hutterites constituent une population endogame établie en Alberta. Dans cette
population, on retrouve un grand nombre d’individus portant le méme haplotype
HLA-B. Or, pour la majorité des grossesses, les meres sont compatibles avec leur

feetus. Une étude a d’ailleurs démontré que les couples possédant les mémes
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haplotypes pour les HLA-B risquent plus fortement de perdre leur enfant
prématurément que les couples ne possédant pas les mémes haplotypes (Ober et al.,
1998). Ainsi, les individus auraient davantage intérét a choisir un partenaire ayant des
génotypes au CMH différent du leur (Potts et al., 1991). Cette hypothése est d’ailleurs
commune chez les poissons (Landry et al., 2001) et chez de nombreux mammiferes

(Piertney et Olivier, 2006).

1.8 Elaboration des hypothéses de travail

C’est par les études antérieures qu’on a pu remarquer les effets de I’apparentement
des conjoints sur le destin de leur descendance. Dans environ 50% des articles, les
résultats des chercheurs démontrent un lien entre la mortalit€ infantile et
’apparentement des membres du couple. Dans 1’autre 50%, aucun lien significatif n’a
été démontré. Toutefois, il est important de mentionner que la profondeur
généalogique ainsi que les caractéristiques intrinseques des données utilisées dont
disposent les auteurs ont certainement un impact sur les résultats obtenus, ce qui rend
leur comparaison plus complexe. Egalement, la consanguinité de la mére semble
affecter la survie de 1’enfant. Plus précisément, Shull et al. (1970a) ont observé que le
degré d’apparentement entre les conjoints et la consanguinité maternelle €tait associé
positivement 2 la mortalité infantile. En fait, chez les non-fermiers, 1’apparentement
du couple et la consanguinité maternelle affectent la survie de !’individu en
augmentant sa probabilité de mourir. Toutefois, chez les fermiers, la consanguinité
maternelle semble avoir un effet protecteur qui diminuerait les risques de mortalité
infantile (Shull et al., 1970a). Nonobstant, dans la plupart des études faites sur la

mortalité, la consanguinité maternelle n’était que tres peu traitée.
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Compte tenu des résultats antérieurs, nous pouvons poser une premiére hypothése : la
consanguinité des meres favoriserait la survie des enfants. En effet, dans une telle
population isolée, endogame et d’effectif réduit, ces meéres, exprimant une forte
homozygotie et ayant survécu jusqu’a 1’age de reproduction, seraient porteuses
d’alleles avantageux sélectionnés et a 1’état homozygote (Maheu, 2001; Caron, 2005

& Boisvert et Mayer, 1995 — Manuscrit non publi€).

Une seconde hypothese peut ensuite &tre posée : la consanguinité des meéres favorisait
la survie des filles jusqu’a 1’age de la reproduction. Ces meéres, reproduites avec des
conjoints €galement apparentés, ont plus de chances d’avoir des enfants avec les
mémes génotypes qu’elles. Dans un contexte ol ces génes sont avantageux, les filles
ayant deux copies identiques de ces genes par la présence de deux chromosomes X
seraient fortement avantagées dans leur survie (Caron, 2005), du moins jusqu’a leur

premier anniversaire (Fuse et Crenshaw, 2006).

Enfin, la troisiéme hypothése est la suivante : lorsque les couples sont apparentés, les
individus sont plus susceptibles de partager des génes en deux copies identiques.
Autrement dit, ils ont une plus grande probabilité que deux alléles présents a un locus
soient identiques par descendance, i.e. qu’ils proviennent d’un méme ancétre
(Jacquard, 1970 ; Wright, 1922). Ainsi, la plupart des individus auront le méme
génotype. Le zygote risque donc de ne pas étre reconnu au moment de 1’implantation

suite a la fécondation (Ober, 1998).



CHAPITRE II
METHODOLOGIE

2.1 Population a I’étude

L’fle-aux-Coudres (IAC) est un lieu d’étude particulidrement intéressant étant donné
I’isolement prolongé de sa population, sa taille et la dimension de son habitat. L’ile
est caractérisée par une fécondité naturelle et constitue une terre d’émigration depuis
le début du 18° siecle. L’IAC étant un isolat, I’endogamie sur plusieurs générations,
qui est un facteur déterminant de I’histoire démographique et sociale de la population,
est aussi synonyme d’apparentement des couples. De ce fait, la possibilit€é qu’un
enfant possede deux copies identiques d’un géne en provenance d’un ancétre
commun est augmentée. On ne peut ignorer le fait que dans une population de ce
type, la consanguinité maternelle (et possiblement paternelle) soit aussi un facteur a
prendre en compte. A ce sujet, Pierre Philippe (1969), A partir des ascendances
reconstituées, a calculé des coefficients moyens de consanguinité et d’apparentement
dont les valeurs sont respectivement de 0,015 et de 0,012 pour la période de 1955-
1965. Cela va a I’encontre des valeurs obtenues a partir des dispenses religieuses qui
relevent un coefficient de consanguinit€ de 0,0009 pour la méme période pour
I’ensemble des paroisses de 1’Archidiocése de Québec (Laberge, 1967). Du méme
coup, Philippe et Gomila (1972) ont soulevé, dans 1’'un de leurs articles, que 90% des
mariages célébrés a I’TAC entre 1939 et 1949 se faisaient entre conjoints apparentés
par des liens €loignés. A cette époque, des dispenses de I’Eglise étaient exigées
aupres des couples apparentés, quel que soit le type de population d’oll proviennent
les couples. Les régles ont été modifiées par ’Eglise au cours du temps, mais
jusqu’en 1917, I’Eglise catholique demandait une dispense pour toute union

supérieure ou égale a 4-4 (arrieres petits cousins). On note ainsi que les individus
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évitent le mariage avec une personne de proche parenté, soit avec un cousin germain

(Philippe, 1969).

Quoique la forte endogamie de I'IAC soit fascinante pour étudier de nombreux
phénomenes, il est important de mentionner que celle-ci est 1’aboutissement de
I’organisation sociale appuyée sur les mceurs, le transfert de patrimoine, la saturation
des terres et I’entraide des parents, qui ont joué un rdle dans I’évolution de la
structure génétique de cette population. Etant donné la tradition du transfert des terres
cultivables du pere a I’un de ses fils, il arrivait souvent, a cette €époque, que 1’union
avec un proche parent du cdté paternel soit avantagée afin de maintenir les biens a

I’intérieur de la famille (Le Querrec, 1981).

Pour la majorité des populations humaines, le rapport de masculinité a la naissance
est de 105 garcons pour 100 filles, soit un taux de féminité de 0,488 contre un taux de
masculinité de 0,512 (Bourbeau, 2015). Cela indique une plus forte proportion de
naissances masculines que féminines. Malgré cela, 1’équilibre entre les hommes et les
femmes est atteint plus tard dans le temps puisque 1’on observe en majorité plus de
déces chez le sexe masculin que féminin (Vandeschrik, 1994). A I’'IAC, les rapports
de féminité et de masculinité a la naissance suivent cette tendance, alors que les
rapports de masculinité et de féminit€ au déces sont inversés (Martin, 1957). On y
observe également une mortalité infantile féminine en bas dge qui prévaut davantage
pour la descendance chez les couples apparentés (Boisvert, 1992). Puisque plus de
90% des mariages célébrés a I’ile sont réalis€s entre individus apparentés, il est peut-

étre possible d’extrapoler cette valeur statistique a I’ensemble de la population.
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2.2 Le Registre de population

Le Registre de population est le fruit du jumelage de ’ensemble des actes d’état civil
contenus dans les livres de paroisse et les recensements de 1’époque (Vézina et al.,
2014). Le Registre de population est un outil trés précieux dans le cadre de cette
étude puisqu’il permet d’avoir une perspective longitudinale de 1’évolution
biologique et démographique de la population de I’TAC depuis le 18° siecle en plus de
pouvoir prendre en compte certains facteurs fondamentaux pouvant affecter la
fécondité des couples, des meres ainsi que la mortalité infantile et pré-reproductive a
I’'IAC. Le Registre comprend 8378 individus et 2001 unions identifiables a travers le

jumelage de 6743 baptémes, 1393 mariages célébrés a I’ile et 2487 sépultures.

2.3 Création du fichier d’analyse par individus

Le fichier d’analyse pour I’étude actuelle se fait en fonction de I’individu. Chaque
individu a sa ligne respective dans le fichier dans laquelle seront listées les variables
qui le caractérisent : son sexe, sa date de naissance, le lieu de naissance, sa date de
déces, son age au déces, la cause du déces, le coefficient de consanguinité, la taille de
sa fratrie incluant le nombre de garcons et le nombre de filles, son rang de naissance,
I’dge calculé du peére a sa naissance, 1’dge calculé de la mére a sa naissance,
I’intervalle entre le mariage des parents et sa naissance si le premier, intervalle entre
sa naissance et le décés ou les 45 ans révolus de sa meére, le sexe de 1’enfant
précédent, son destin (déces a quel age), ’intervalle entre les deux naissances, le sexe
de I’enfant suivant, I’intervalle entre la naissance de I’individu et le décés de 1’enfant

qui suit et 1’age de I’individu au décés de sa meére et de son pere. Il y a aussi les

variables qui caractérisent ses parents (le couple géniteur) qui sont importantes a
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considérer dans le montage du fichier individu : la date et le lieu de mariage, la date
de naissance ou I’dge calculé au mariage du pere, idem pour la mere, 1’age calculé (ou
date) a la naissance de l’individu, I’entropie et les variances généalogiques, le

coefficient de parenté du couple, etc.

2.4 Sélection des variables associées a la mortalité infantile et pré-reproductive

Certaines variables sont aussi préconisées et doivent étre incluses dans notre fichier

d’analyse. Parmi celles-ci on retrouve :

Les variables démographiques :

Le nombre d’enfants de chaque sexe (taille de la famille), le nombre de déces
infantiles (0-1 an), le nombre de décés infantiles de filles, le nombre de déces
infantiles de garcons, le nombre de déces infantiles (tous les types de mortalité
infantile) selon le sexe, la mortalité avant 5 ans (1 a 4 ans) aussi selon le sexe, la
mortalit¢  pré-reproductive, I’intervalle intergénésique moyen, I’intervalle
protogénésique ou 1’dge de la mere a la premiére naissance, |’intervalle
pausigénésique ou 1’4ge de la mere a la derniere naissance, 1’dge de chacun des
conjoints au mariage, 1’écart d’4ge entre les conjoints, la date et lieu de mariage du

couple.

Les variables généalogiques (mesure de I’information généalogique):

L’entropie, qui représente la qualité de 1’information généalogique d’un individu.
La variance généalogique qui représente la dispersion que l’on peut trouver a

I’intérieur d’un arbre généalogique (Kouladjian, 1986).
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Les variables génétiques :

Coefficient de parenté total du couple, coefficient de parenté proche, coefficient de
parenté €loigné, coefficient de consanguinité total de 1’épouse, coefficient de
consanguinité total de I’époux, coefficient de consanguinité proche total de 1’époux,

coefficient de consanguinité éloigné total de 1’époux.

2.5 Sélection des couples (hypothese de sous-fécondité)

Etant donné que le but premier de cette étude est de déterminer I’impact de
I’apparentement biologique du couple et de la consanguinité maternelle sur la
mortalit€ infantile a I’'IJAC, [I'unité statistique de base pour 1’approche
d’épidémiologie est le couple géniteur afin d’en étudier les caractérisques de la
progéniture. Afin de répondre aux hypothéses initialement posées, il est nécessaire de
détenir ’information exacte et précise associée aux naissances et aux déces.
D’ailleurs, en vertu des résultats obtenus quant au sous-enregistrement de 34,7%
existant au 18° siecle (Annexe A), il est important de faire une sélection des couples
en vertu de leur histoire féconde (hypothése de sous-fécondité) et de vérifier la

pertinence et 1’étendue de ceux-ci sur les résultats subséquents.

Voici la liste des criteres de sélection des couples basé€s sur 1’étude des unions de
Boisvert (1992) :
1) a) Les couples doivent avoir un lieu de mariage connu (idéalement I'TAC).
Les individus dont I’union fut célébrée ailleurs qu’a I’TAC ont été exclus.
Cela a éliminé 496 couples de 1’étude.
b) La période choisie pour I’étude est celle des couples dont les dates de

mariage sont celles allant de 1800 a 1940 afin de posséder une bonne
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2)

3)

4)

)

6)

profondeur généalogique et que les couples aient eu le temps de compléter
leur famille et de s’exposer au risque de mortalité infantile.
Les criteres la) et 1b) réunis font en sorte qu’a ce point, seulement 889
couples sont susceptibles d’étre considérés dans 1’étude (Figure 2.1).
Les couple doivent avoir des enfants. Bien évidemment, les couples sans
enfants ne peuvent €tre inclus dans notre étude suggérant I’impact de la
mortalité infantile. Egalement, les couples ayant eu de naissances gémellaires
ont di étre exclus en raison de la difficulté a établir le rang de naissance. Cela
dit, le nombre de couples €éliminés s’€leve a 214 pour les couples sans enfants,
suggérant alors 675 couples restants (Figure 2.1).
L’information relative a la fécondité totale des couples doit étre connue. Cela
se traduit par le fait que les couples n’ayant pas exprimé ’entiéreté de leur
fécondité a I’ile sont €liminés. Ainsi, 36 couples ont été€ éliminés via ce critére
nous amenant a 639 couples restants (Figure 2.1).
Les couples pour lesquels nous ne possédons pas I’information sur la date de
naissance de la femme sont exclus. Sans cette date, il est impossible pour nous
de calculer plusieurs informations précises telles que son dge au mariage, son
age a son 1 accouchement, etc. Nous excluons donc 29 couples, pour un total
restant de 610 couples (Figure 2.1).
Les couples ayant eu I’ensemble de leurs enfants a ’extérieur de I’TAC sont
exclus.
Les couples pour lesquels les femmes ont eu plus d’une union sont également
exclus de I’analyse exposés-témoins, car le risque de perdre un premier enfant
lors d’un second mariage n’est pas le méme que dans le cas d’une vraie
premiére naissance o le risque est plus élevé. Egalement, le rang de
naissance devient difficile a évaluer. Or, sur I’ensemble des 205 couples
remari€s, nous avons di éliminer 38 couples. Il en reste 572 pour notre étude

(Figure 2.1).
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Or, sur I’ensemble des 2001 unions contenues dans notre base de données, seulement
572 couples répondent aux critéres de base afin d’€tre inclus adéquatement dans nos

analyses subséquentes (Figure 2.1).
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Départ
2001 couples

l

Criteres la) et 1b)
889 couples restants avec
mariages célébrés a I'IAC
entre 1800 et 1940

l

Critere 2
675 couples considérés avec
enfants et sans gémellité

Critere 3
639 couples restants pour
lesquels nous connaissons
I’ensemble de [I’histoire
féconde l

Critere 4
610 couples restants pour
lesquels nous connaissons la
date de naissance de la mere

l

Critere 6
572 couples restants pour
lesquels la femme n’a pas
connu de remariage

l

Fin
572 couples sélectionnés
pour I’étude

Figure 2.1 Sélection des couples pour 1'étude selon I’hypothése de sous-fécondité.
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2.6 Sélection des couples (hypothése de migration)

Les criteres relatifs a 1’émigration sont aussi importants a considérer dans 1’étude
actuelle, dans la mesure ol ceux-ci s’aveérent nécessaires afin de limiter le nombre de
couples qui auraient pu émigrer pendant la durée de vie féconde. Les €migrations
permanentes ou temporaires ont comme conséquence qu’un enfant pourrait naftre
ailleurs qu’a I’IAC. Cet enfant ne serait donc pas enregistré dans nos registres et cela
pourrait fausser les informations relatives au rang de naissance, etc. Il faut alors épier
les événements propres a chacun des couples afin de repérer des intervalles de temps
durant lesquels la famille aurait pu se déplacer pour un quelconque laps de temps.
Nous péserons le pour et le contre de cette élimination dans les trois critéres sous-

jacents.

1) Afin de controler la perte d’informations relativement aux naissances en
raison de la migration des individus, Henry (1958) a propos€ une application
permettant de garder uniquement les couples répondant aux criteres suivants :
a) L'intervalle protogénésique : les couples ayant un intervalle entre le

mariage et la premiére naissance supérieur a 48 mois sont exclus. Or, 23
couples sont éliminés du total précédemment énoncé de 572 couples pour
un total de 549 couples restants (Figure 2.2).

b) L’intervalle intergénésique : pour les femmes de moins de 35 ans, les
couples dont l’intervalle entre deux naissances surpasse 48 mois sont
exclus (Henry, 1958). Pour les femmes de plus de 35 ans, lorsque cet
intervalle surpasse 84 mois, les couples sont exclus. Or, suite a
1’application de ce critére, il ne reste que 515 couples a €tudier.

c) L’intervalle pausigénésique : les couples pour lesquels I’intervalle de
temps entre la derniére naissance et les 45 ans de la mére ou jusqu’a la fin

de 1’union par mort d’un des conjoints excéde 84 mois sont exclus. Or,
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152 couples sont €liminés ici, il ne reste que 363 couples pour les analyses

subséquentes.

Départ
572 couples

l

Critére 1a)

549 couples ont un
intervalle  protogénésique
inférieur a 48 mois

l

Critere 1b)
515 couples ont un
intervalle intergénésique

inférieur a 48 mois pour les
femmes de 35 ans et moins
et inférieur a 84 mois pour
les femmes de 35 ans et plus

l

Critére 1c)

363 couples ont un
intervalle  pausigénésique
inférieur & 84 mois

l

Fin
363 couples sélectionnés
pour I’étude

Figure 2.2 Sélection des couples pour 1'étude selon I’hypothése de migration.
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2.7 Analyses statistiques

Antérieurement, les études de Boisvert et Mayer (1995) ont observé, par la méthode
épidémiologique, une mortalité infantile différentielle entre les méres consanguines et
les méres non consanguines, qu’elles soient ou non apparentées 2 leur conjoint. A cet
effet, I’étude de Caron et Mayer (2005) a établi, toujours selon cette méthode, un effet
protecteur de la consanguinité des meres sur la survie des filles et un avantage pour la
survie du premier fils alors que selon Maheu (2001), tous les enfants, peu importe le
sexe, partageraient le méme risque. Ce résultat est contraire a ce que ’on s’attend a
observer dans une population ol la consanguinité est élevée (Sutter et Tabah, 1971).
1l est intéressant de vérifier si d’autres effets de la consanguinité maternelle peuvent

étre observés chez la progéniture via deux principales analyses.

2.7.1 Analyse exposés-témoins

Dans le but de comparer et d’analyser les différences notables entre les couples
apparentés et non apparentés et de vérifier si 1’incidence du risque de mortalité
infantile est corrélée et/ou li€e au niveau de consanguinité de I’individu, les critéres
ci-haut énoncés ont d’abord été appliqués dans le but d’obtenir des groupes
d’individus pour lesquels nous possédions I’information sur les variables d’intérét
(consanguinité et mortalit€¢ pré-reproductive) et pour lesquels les facteurs de risque

associés €taient estimables.

Une fois cela fait, les couples ont ét€ distribués selon leur niveau d’apparentement,
puis divisés en quartiles. La répartition des couples en quartiles a été€ choisie afin de

caractériser les taux de mortalité infantile qui semblent évoluer en suivant 4 phases
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propres a la valeur de la consanguinité. Elle permet également d’avoir un effectif
comparable et de vérifier les facteurs de risque responsables de la mortalité infantile
et pré-reproductive. Par la suite, I’approche épidémiologique de type « exposés-
témoins » a été effectuée. L’analyse de caractéristiques de 1’approche exposés-
témoins tient compte de la justification adéquate des critéres précédemment énoncés
afin de réaliser un appariement des couples relativement a I’age de la mere, la taille
finale de la famille et la période de mariage. Une fois le contrdle des variables
indépendantes assuré€, sauf la parenté/la consanguinité, on observe comment se
comporte la mortalité (variable dépendante) en utilisant une méthode d’épidémiologie
(présence ou absence de déces) assortie d’un test statistique (Boisvert et Mayer,

1994).

L’appariement a pour but de former des paires de couples pour lesquelles les valeurs
de consanguinité sont €loignées, mais ayant des valeurs semblables pour toutes les
autres caractéristiques définissant les unions. Dans ces cas, la différence entre les
paires de couples ainsi formées ne peut s’expliquer que par la valeur de
consanguinité. Ainsi, deux appariements ont été réalis€s. Les couples ont tout d’abord
ét€ appari€s selon la paire suivante: un couple pour lequel la femme est non
consanguine, i.e. avec une valeur nulle pour la consanguinité, avec un couple pour
lequel la femme a une valeur de consanguinité différente de 0. Ensuite, les couples
ont été appariés en fonction des quartiles réalisés antérieurement. Or, les quartiles ont
été comparés deux a deux (un quartile avec un autre). Les couples du premier quartile
appariés sur les différents facteurs de risque avec ceux du 2°, ceux du 1* avec le 3°,

ceux du 2° avec le 3°, et ainsi de suite pour les 6 paires possibles.

Pour ainsi réaliser I’appariement, peu importe lequel, il a été décidé que les couples
devaient avoir un nombre d’enfants assez proche. Or, les catégories suivantes ont été
réalisées : | enfant, 2 ou 3 enfants, 4 a 6 enfants, 7 a 10 enfants et plus de 10 enfants.

L’appariement s’effectue €galement a partir de 1’dge de la meére a la premiére
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naissance (AFR). Or, trois groupes ont été€ créés pour ce critere : les femmes de moins
de 20 ans, les femmes entre 20 et 35 ans et les femmes de plus de 35 ans. Puis, pour
optimiser davantage |’appariement, nous avons finalement décidé qu’un écart
maximum de 5 ans entre les femmes était souhaité. Enfin, le dernier critére
d’appariement concernait la date de mariage des couples pour laquelle un écart

maximum de 10 ans était autorisé.

Une fois les couples appari€s (dans le logiciel R, nous avons utilis€ le package CGEN
préalablement modifié selon les exigences de notre €tude (Annexe B)), on a établi,
pour chaque paire, la présence ou 1’absence de déces infantiles dans la fratrie.
Lorsque les couples ont été appariés en fonction de 1’dge de la meére a la premiére
naissance, de la taille finale de la famille et de la date de mariage et que la
classification des paires en fonction de la présence ou absence de décés au sein de la
famille a été répertoriée, on a obtenu un certain nombre de catégories de paires (4)
regroupées sous forme de paires concordantes (paires pour lesquelles aucun déces
infantile n’est noté, ni chez les témoins, ni chez les exposés ou paires pour lesquelles
on observe autant de déceés infantiles chez les témoins que chez les exposés
consanguins) ou non concordantes (paires pour lesquelles on observe des déces
infantiles uniquement chez les témoins ou uniquement chez les exposés). Ces
derniéres nous intéressent davantage. Un test du khi-carré a été réalisé afin de

comparer les fréquences théoriques aux fréquences observées.

Une fois 1’analyse des paires expos€s-témoins réalisée, il a fallu tenir compte des
éléments qui constituent aussi des facteurs de risque et qui n’ont pu €tre ajoutés dans
le pairage compte tenu du risque €levé de disposer d’un nombre extrémement
restreint de paires. Ces €léments constituant des facteurs de risque sont I’dge des
peres, les écarts d’4ge entre les époux, le rang de naissance (y compris le rang selon
le sexe), les déces paternels et maternels, les professions des €poux, les taux de

mortalité néonatale (précoce et tardif) et post-néonatale et le rapport de masculinité a



32

la naissance. Enfin, il fut nécessaire d’analyser les taux de mortalité infantile et le
rapport de masculinité i la naissance afin de mieux caractériser et interpréter les

résultats relatifs aux analyses précédemment énoncées.

2.7.2 Analyse de survie

L’analyse de survie est une méthode d’analyse empruntée a 1’épidémiologie. Elle ne
permet pas une enquéte au méme titre que ’analyse exposés-témoins (Mancini et
Robitaille, 2008). Ce type d’analyse dépend plut6t de méthodes statistiques
spécifiques lorsque le critére a étudier est I’arrivée d’un décés ou d’un événement
particulier. Conformément a ces méthodes, il devient alors possible d’étudier la
survenue d’un événement précis dans le temps lorsque cette derniere n’est pas
constante (Hosmer et al., 2008). Or, la variable a analyser, soit la variable
dépendante, correspond a 1’évolution d’un processus dans le temps ou le temps
nécessaire avant la venue d’un événement (Lenoir, 2009 ; Kleinbaum, 1996). Dans
une analyse de survie, nous nous référons généralement a la variable de temps,
comme le temps de survie, car il donne le temps qu’un individu a « survécu » pendant
une période de suivi. Il devient alors important de fixer les dates ou débute notre
étude et 1’application de 1’analyse de survie, et ou elle se termine. Nous nous référons
aussi généralement a I’événement comme un échec parce que I’événement d’intérét
est habituellement la mort, 1’incidence de la maladie ou une autre expérience
individuelle négative (Kleinbaum et Klein, 2005). Le temps de survie peut, quant a

lui, &étre mesuré€ en jours, en semaines ou méme en années.

Dans I’analyse de survie, les sujets, dans notre présente €tude, humains, sont
habituellement suivis sur une période de temps donnée et de maniere longitudinale.

Cela fait référence a une cohorte d’intérét. Puisque nous suivons des sujets
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longitudinalement et de maniére prospective, on doit disposer pour chacun d’eux
de la date d’entrée du sujet dans I’étude (naissance) et de la date des derniéres
nouvelles qui est la date la plus récente a laquelle on a pu avoir des nouvelles du sujet
quant au critére €tudié (mort). A cette date de dernieres nouvelles correspond un état
précis relatif au critere étudié (vivant ou mort). Il nous faut également connaitre le
temps de participation a 1’étude, soit la durée de vie moyenne dans nos cas. Cela
correspond a toute la durée d’étude du sujet et sera utilis€ pour créer la courbe de
survie (Kleinbaum et Klein, 2005). Généralement, les données sont des variables
continues. Elles présentent deux caractéristiques particulieres : les valeurs sont
uniquement positives et par conséquent, la variable Y, soit la variable dépendante,
présente une forte asymétrie positive de sa distribution qui ne suit pas les principes
d’une loi normale. Egalement, la variable Y n’est pas forcément observée dans le
temps d’étude. On dit alors que cette variable est censurée (Lenoir, 2009). L’accent
de I’étude est li€ au moment ou 1’événement d’intérét se produit (Hosmer et al., 2008
; Lenoir, 2009). On peut alors estimer deux fonctions antagonistes qui dépendent du
temps, des fonctions de survie et de risque. Les fonctions de survie et de risque sont
des fonctions essentielles afin de caractériser I’analyse de survie et pour décrire la
distribution des temps d’événement. La fonction de survie donne la probabilité de
survivre (ou de ne pas connaitre 1’événement) jusqu’a ce moment. La fonction de
risque, quant a elle, donne le potentiel que 1’événement se produise, par unit€¢ de
temps, étant donné qu’un individu a survécu jusqu’a un moment précis (Kleinbaum et
Klein, 2005). Bien que ces deux fonctions soient souvent d’intérét direct, beaucoup
d’autres facteurs et applications peuvent €tre estimés a partir de la connaissance de
ces fonctions. Il est généralement intéressant, dans les études de survie, de décrire la
relation d’un facteur d’intérét au moment de ’événement, en présence de plusieurs

covariables, telles que 1’age, le sexe, la race, etc. (Hosmer et al., 2008).
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Un modele de régression populaire pour I’analyse des données de survie est la
régression de Cox aussi appelée le modele a risques proportionnels de Cox (Lenoir,
2009). 1l permet de tester les différences de temps de survie de deux groupes d’intérét
ou plus, tout en permettant d’ajuster la variable aux covariables d’intérét. Le modele
de régression de Cox est un modele semiparamétrique, utilisant moins d’hypotheses
que les méthodes paramétriques typiques, mais plus d’hypothéses que les méthodes
non paramétriques (Cox et al., 1984). En particulier, et contrairement aux modeles
paramétriques, il ne nécessite pas d’hypothéses sur la forme de la fonction dite de

risque de base (Hosmer et al., 2008).

Le modele de Cox établit trois principaux objectifs : premiérement, il permet
d’évaluer et d’interpréter les données de survie ou les risques survenus,
deuxiémement, il sert a comparer les fonctions de risque dans le but d’en tirer une
conclusion précise et troisiemement, il permet d’évaluer la relation existante entre les
variables explicatives et le temps de survie (Collet, 1994 ; Cucherat, 2009 ;
Kleinbaum et Klein, 2005). Afin de répondre a ces objectifs, deux conditions doivent
étre satisfaites : 1’hypothése des risques proportionnels (HR) et la condition
semiparamétrique (Lenoir, 2009). La premiére condition fait référence au risque de
base qui est une fonction constante du temps dans la mesure ol les variables
prédictives et facteurs de risque associ€s ne varient pas dans le temps. Si le test du
log-rank sert a déterminer s’il y a une différence significative de survie entre deux
groupes, il n’est toutefois pas en mesure d’estimer 1’ampleur des conséquences de
cette différence entre les deux groupes (Collet, 1994). De ce fait, afin de mesurer
I’ampleur de ces conséquences, il faut faire référence au risque instantané de décés de
chacun des deux groupes. Nous devons supposer que la proportion des risques
instantanés de déces est constante pendant toute la durée de 1’étude (observation),

d’ou I’expression des risques proportionnels.
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La deuxieme condition prétend que le risque de base est une fonction non spécifiée.
Autrement dit, contrairement aux modeles paramétriques, le modele de Cox ne
nécessite pas d’hypotheses sur la forme de la fonction dite de risque de base (Hosmer
et al., 2008) (Kleinbaum et Klein, 2005). D’ailleurs, une des raisons principales de la
popularité du modele Cox est que, méme si le risque de base n’est pas précisé, on
peut obtenir des estimations fiables des coefficients de régression, des rapports de
risque d’intérét et des courbes de survie ajustées pour une grande variété de situations
de données. En fait, le modele de Cox est un modele « robuste » de sorte que les
résultats de son utilisation se rapprochent des résultats utilisant un modele
paramétrique traditionnel (Lenoir, 2009). C’est de loin le modele le plus populaire
pour ’analyse des données de survie d’ou notre intérét de 1’utiliser (Cucherat, 2009).
11 faut toutefois préciser que le risque est un taux plutét qu’une probabilité. Dans la
formule de la fonction de risque, le numérateur est une probabilité. Le dénominateur
est At, ce qui représente un intervalle de temps. Par cette division, on obtient une
probabilité par unité de temps, ce qui n’est plus une probabilit€, mais plutdt un taux
(Kleinbaum et Klein, 2005). En particulier, I’échelle de ce rapport n’est pas 0 a 1,
comme pour une probabilité, mais plutdt entre O et I’infini et dépend de 1’unité de

temps mesuré en jours, semaines, mois ou années, etc.

Or, notre fichier d’analyse a été transformé en format .csv et importé dans le logiciel
R ol I’analyse de survie et le modele de Cox ont pu €tre réalis€s grace aux packages
ggfortify et survival (Annexe B). Dans le cas du modele de Cox, ce sont les enfants
qui sont les sujets de ’analyse. A cet effet, nous avons pris soin de considérer la
dépendance entre les données (plusieurs enfants par couple et apparentement fort
entre les individus des différents couples). Cela a permis de quantifier les tailles des
effets des différents facteurs de risque li€s a la mortalité infantile en plus de tester les
interactions pertinentes a nos hypotheéses initiales, notamment 2a savoir si
I’apparentement des parents et la consanguinité de la mere ont un effet direct positif

ou négatif sur la survie de I’enfant.






CHAPITRE III
RESULTATS

3.1 Analyse de type exposés-témoins avec appariement

3.1.1 Caractéristiques des couples avec ou sans I’hypothese de migration

A partir des hypotheses de sous-fécondité et de migration, nous avons acces a deux
plateformes de travail en vue des analyses et tests subséquents. Avant d’entrer dans
les résultats des analyses précédemment €noncées, il est de mise de justifier I’intérét
de l’intégration de I’hypothése de migration a notre sélection de données. Dans ce
méme ordre d’idées, nous tenterons de comparer les caractéristiques des 572 couples
sé€lectionnés a partir de 1’hypothése de sous-fécondité et des 363 couples sélectionnés
via I’hypothése de migration en les répartissant en quartiles selon la valeur de la
consanguinité calculée de chaque couple, soit leur degré d’apparentement. Or, des
distributions seront réalisées en tenant compte des variables démographiques
précédemment énoncées, soit 1’dge des meres au mariage, le nombre d’enfants par
union, la valeur entropique, la valeur de la variance entropique, les taux de mortalité

infantile et les taux de mortalité pré-reproductive.
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Figure 3.3 Comparaison des valeurs moyennes d’apparentement des couples avec ou
sans l'inclusion de I’hypothése de migration.

On remarque, a la Figure 3.3, que les coefficients de parenté sont pour la plupart trés
élevés. Ceci s’explique, entre autres, par le fait que la population de I’'TAC est une
population fortement endogame. En guise d’exemple, une valeur d’apparentement de
0,015625 correspond a une union entre cousins issus de germains alors qu’une valeur
de 0,0625 correspond a une union entre cousins germains. Dans le cas de I’'IAC, une
valeur d’apparentement pres de la valeur de 0,0625 ne représente pas nécessairement
un mariage entre cousins issus de germains, mais du moins, une consanguinité proche

et €éloignée reliant les deux conjoints a de multiples ancétres communs.

On remarque aussi, dans la Figure 3.3, que la consanguinité des enfants, soit
I’apparentement des conjoints, ne semble pas liée au comportement migratoire des
couples. Toutefois, on pourrait penser que les couples n’exposant pas

d’apparentement entre conjoints n’étaient pas des gens de 1’ile (pour un des conjoints)
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et ces gens seraient plus exposés a émigrer. Pourtant, ici, on ne remarque pas de
différence entre les groupes issus de nos deux hypotheses de sélection (sous-fécondité

et migration).
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Figure 3.4 Age moyen des méres au mariage avec ou sans l'inclusion de I’hypothése
de migration.

L’4ge moyen des femmes au mariage (qui sont en fait les meéres dans nos couples
sélectionnés) pour chacune des hypothéses, soit sous-fécondité et migration, est de
224 (s = 0,428) et 22,3 (s = 0,523) ans respectivement. Il n’y a qu’une mince
différence entre les deux valeurs qui n’est pas significative losqu’un test de Student
est réalisé€ afin de comparer les moyennes (p = 0,353 > 0,05). De maniere générale, on
se serait attendu a ce que les femmes issues des couples moins consanguins se
marient en général plus tard que les femmes issues des couples plus apparentés. Ces
unions semblent généralement li€es a des stratégies matrimoniales propres aux

familles de 1’ile voulant conserver les biens a I’intérieur de la famille en plus de leur

permettre de s’établir a I’IAC. Toutefois, ¢a ne semble pas étre le cas ici. En effet, on
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remarque que les couples les plus apparentés se marient en général plus tard et que la
relation n’est pas linéaire. Enfin, puisque la différence n’est pas significative entre les
couples sélectionnés via les deux hypothéses, on peut soutenir que la tendance
générale que suggere la Figure 3.4 est la suivante : plus les couples sont consanguins
et donc apparent€s, plus ils se marient tard. Cela est d’ailleurs grandement corrélé (r =
0,92) a I’age des meres a la premiere naissance (AFRF). Ainsi, si les femmes,
qu’elles soient consanguines ou non, se marient t6t, elles donnent la vie t6t suivant la
tendance énoncée précédemment a la Figure 3.4. Or, les femmes plus consanguines se
marient et enfantent plus tardivement. Comment expliquer ce résultat contraire a ce

que I’on s’attend dans une population hautement consanguine?

SiI’on s’attarde davantage a la Figure 3.4, on remarque que les couples faisant partie
du 4° quartile sont ceux ayant nécessité davantage de dispenses religieuses. Or, les
gens devaient payer 1’église pour avoir une telle dispense puisque cela exigeait du
travail de recherche a 1’archevéché. Ainsi, afin d’étre en mesure de payer cette
dispense, il se peut que les gens aient attendu d’avoir une source de revenus fiable
pour se marier entre apparentés, d’oll ’age moyen des femmes au mariage plus tardif
en fonction de son apparentement A son conjoint. Egalement, ici, les femmes sont
découpées selon leur degré d’apparentement a leur conjoint. On sélectionne ainsi des
gens apparentés, mais ayant une valeur faible d’apparentement pour les premiers
quartiles pour se rendre a une valeur d’apparentement trés élevée au dernier quartile.

Or, la répartition choisie y joue pour beaucoup.

Egalement, le fait qu’une femme ait des enfants tres tot (15 a 20 ans) ou tres tard (40
ans et plus) dans son cycle de fertilité peut entrainer des conséquences majeures sur
sa survie, mais aussi sur celle de 1’enfant a naitre (Boisvert et Mayer, 2005). Si
I’apparentement est tout aussi néfaste pour la survie de |’enfant, cela pourrait
expliquer pourquoi les méres consanguines et fortement apparentées a leur conjoint

ont eu des enfants plus tardivement que les femmes non apparentées. Or, cela pourrait



41

expliquer que les femmes du 4° quartile aient enfanté un peu plus tardivement et

qu’elles se soient également mari€es un peu plus tard.
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Figure 3.5 Nombre d’enfants moyen par famille avec ou sans linclusion de
I’hypothese de migration.

Si I’on tente de faire ressortir une tendance de la Figure 3.5 et ce, en considérant les
deux groupes soit avec et sans I’intégration de 1’hypothése de migration, cela semble
impossible. Si ’on s’attarde, il semble y avoir une mince augmentation dans le
nombre moyen d’enfants par famille vers les quartiles pour lesquels le coefficient
d’apparentement entre les conjoints est plus élevé, mais la différence est tout de
méme minime entre les couples du 1¥ et du 4° quartile en raison du découpage et du
fait qu’au 18° siécle, les familles étaient toutes relativement nombreuses. La relation
avec le résultat précédent (Figure 3.4) n’est pas évidente puisque plusieurs facteurs
influent sur la fécondité et non seulement I’dge au mariage. Normalement, si les
femmes se marient en général plus t6t, il est normal que leur nombre d’enfants soit
supérieur. Cependant, ce n’est pas ce qu’on observe ici. En fait, les valeurs pour les

tailles de famille sont relativement proches les unes des autres. Or, la raison pour
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laquelle les quartiles 2 et 3 ont des valeurs de fratrie plus élevées vient du fait que ces
couples ont un apparentement €loigné (un peu moins fort que si I’apparentement était
tres proche) et cela semble avantageux. Cela nous méne a supposer que les meres
consanguines sont peut-€tre plus fécondes que les autres et par le fait méme, ces
femmes pourraient procurer un avantage au niveau de la survie de leurs enfants. C’est

d’ailleurs ce qu’a observé Pierre Philippe pour la population de I'IAC en 1971.

En ce qui concerne la comparaison entre nos deux groupes, soit avec et sans
I’hypothese de migration, on remarque que les familles ayant été sélectionnées via la
seconde hypothése (migration) ont en général plus d’enfants que celles issues du
critere de sous-fécondité. Cet écart est assez régulier pour I’ensemble des quartiles.

Ainsi, le critere de migration affecte le nombre moyen d’enfants par famille.
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Figure 3.6 Valeur de l'entropie moyenne avec ou sans l’inclusion de I’hypothése de
migration.



43

L’entropie représente la qualité de I’information généalogique d’un individu, soit le
nombre d’ancétres et le nombre de générations auxquelles on peut remonter dans
I’ascendance d’une personne. Or, il est évident que si les couples étudi€s sont
fortement apparentés, leur valeur d’entropie sera plus élevée. On remarque, a la
Figure 3.6, que la valeur moyenne de 1’entropie pour tous les couples confondus est
de 4,6. Cette valeur souligne bien la richesse du Registre de population avec lequel on
travaille pour la population de I’'IAC puisqu’une entropie de 4 remonte aux arricre-
grands-parents du couple. Toutefois, cette valeur n’a de signification réelle que

lorsqu’elle est accompagnée de la variance qui la caractérise.

En ce qui concerne la distinction entre le groupe sans I’hypothése de migration et le
groupe avec I’hypothése de migration, on ne remarque aucune différence significative
(p > 0,05). Ainsi, ’hypothése de migration n’affecte pas la valeur entropique dans

notre distribution en quartiles.
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Figure 3.7 Valeur de la variance entropique moyenne avec ou sans l’inclusion de
I’hypothése de migration.
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La valeur de la variance représente la dispersion que 1’on peut trouver a 1’intérieur
d’un arbre généalogique. A cet effet, une grande valeur en termes de variance
représente un déséquilibre important a 1’intérieur des branches de ’arbre, que ce soit
du coté paternel, maternel ou les deux. Il est de ce fait plus évident de retrouver de
fortes variances entropiques avec les valeurs entropiques les plus faibles et vice-
versa. Cela dit, en moyenne, la variance de 1’entropie est plus élevée pour les couples
a faible coefficient de parenté. Dans le cas présent, la valeur de la variance entropique
est de 1,3 pour chacun des criteres. Avec la valeur de 1’entropie qui est de 4,6, cela
suggere que notre base de données et les couples que nous avons sélectionnés pour

I’étude possedent une bonne profondeur généalogique.

En ce qui a trait & la distinction relative au groupe s€lectionné via I’hypothese de
sous-fécondité et au groupe sélectionné via 1’hypothese de migration, aucune

différence significative n’est observée (p > 0,05).

140000 7~
£ 12000,0
S
=
2 10000,0 -
=]
%) IORY . .
2 80000 1 ® Sans le critére de migration
E b
3 ~ W Avec le critére de migration
: 6000,0 -
o
€ 40000 -
3
)

2000,0 A

0,0 . : i

Quartile 1  Quartile 2 Quartile 3  Quartile 4

Figure 3.8 Durée de vie moyenne des individus avec ou sans l'inclusion de
I’hypotheése de migration.



45

La Figure 3.8 démontre que la durée de vie moyenne des enfants issus des couples
consanguins semble diminuer selon le degré d’apparentement entre les conjoints sans
toutefois €tre une relation complétement linéaire. Les couples les moins apparentés
ont eu des enfants qui ont une durée de vie moyenne plus élevée que les couples les
plus apparentés. Or, 1’inverse est aussi vrai et les couples les plus apparentés a leur
conjoint sont ceux pour lesquels les enfants ont la plus faible durée de vie. Or, une
différence significative est notable entre les deux groupes issus de chacune des
hypotheses (p = 0,018). A cet effet, les couples sélectionnés par I’hypothése de

migration sont ceux pour lesquels la progéniture a la plus grande durée de vie.
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Figure 3.9 Taux de mortalité infantile avec ou sans l'inclusion de ’hypothése de
migration.

La Figure 3.9 démontre que les taux de mortalité 0-1 an sont relativement élevés pour
nos couples sélectionnés. Sachant que 150%0 est considéré comme un taux de
mortalité €levé, le taux de mortalité moyen est de 250%o dans la sélection actuelle. On

s’apercoit que les taux suivent l]a méme forme ascendante ici selon si les couples sont
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plus ou moins apparentés entre eux. Si I’on tient compte des résultats démontrés via
les figures précédentes, cela voudrait dire que les couples apparentés, voire
consanguins, sont ceux pour lesquels les pertes d’enfants en bas age sont les plus
fréquentes. Cela est tout a fait normal, puisque la mortalité infantile est généralement
plus forte avec un apparentement plus important entre conjoints. Egalement, les
femmes sous-fécondes ont automatiquement moins de chances de procréer et de
mener une grossesse a terme. Cette probabilit€ diminue a nouveau lorsque ces
femmes se reproduisent avec un proche parent. A cet effet, les enfants issus de
couples fortement apparentés ont plus de chances de mourir en bas dge (0-1 an) et
leur longévité est également plus faible que celle des enfants issus de couples moins
apparent€s. De plus, on sait que plus la famille est nombreuse, plus les conditions
sont défavorables pour la survie d’un nouveau-né (Peille, 2008). Or, ici, aucune
tendance ne peut €tre ressortie de la comparaison entre 1’hypothése de sous-fécondité
et I’hypothése de migration puisque la différence entre les deux n’est pas significative

(p > 0,05).
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Figure 3.10 Taux de mortalité pré-reproductive avec ou sans le critére de migration.
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Le taux de mortalité pré-reproductive se situe en moyenne autour de 258%o. Par
ailleurs, dans l’ensemble, on remarque que la tendance observée ici concorde
grandement avec celle de la Figure 3.9. La seule différence observable concerne le 2°
quartile relativement aux couples issus via les critéres de migration; il diminue au lieu
de suivre la tendance ascendante. En général, on pense qu’il y a une mortalité
supérieure pour les enfants issus des couples sélectionnés via 1’hypothése de
migration que I’on expliquerait par leur plus grande taille de famille. En revanche, la
différence entre les deux groupes s’avere non significative (p > 0,05). Or, on observe
une augmentation de la valeur de la mortalit€ selon I’apparentement des parents. La
suite des analyses nous permettra de déterminer davantage la cause génétique derrieére
cette évolution qui nous semble tout a fait logique, mais d’abord, il faut conclure

quant a I’inclusion de I’hypothése de migration.

3.1.1.1 Intégration de 1’hypotheése de migration

Les résultats précédemment obtenus quant aux caractéristiques des couples
sélectionnés via les hypothéses de migration et de sous-fécondité nous permettent de
dégager des constats intéressants. Premierement, ils nous aident a comprendre la
structure des couples de I’IAC concernés par I’étude actuelle. Notamment, des
caractéristiques relatives aux couples dont leur valeur de consanguinité, le nombre
moyen d’enfants dans la famille, 1’4ge moyen des femmes au mariage et a la premiére
reproduction, la variance et |’entropie ainsi que les taux de mortalité ont pu étre
dégagés et nous ont permis de comparer davantage les couples sélectionnés par
chacune des hypothéses a savoir s’ils sont significativement différents ou non.
Deuxiémement, ces distributions nous ont permis de dégager des tendances sur la

population de I'IAC et de connaitre un peu plus la structure génétique des couples
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affectés par le risque qu’est la mortalité infantile. Troisiémement, les tests de
comparaison des moyennes ont permis de conclure quant a la pertinence de
I’intégration de I’hypothése de migration. En ce qui concerne les différences
significatives notées, les deux groupes se distinguent au niveau du nombre moyen
d’enfants par famille et de la durée de vie de ces derniers. Or, apres €valuation de
I’étendue des différences non significatives versus significatives et en fonction de la
non-logique corroborant ces différences significatives explicables par un nombre de

couples non comparables entre les deux groupes, I’hypothése de migration mise en

place n’a pas été retenue.

3.1.2 Comparaison des couples aprés appariement

A la suite des distributions précédemment effectuées, il devient intéressant de
comparer les couples sélectionnés via I’hypothése de sous-fécondité aprés avoir
effectué un appariement. Ainsi, deux appariements ont été réalisés. Ensuite, des tests
de khi-carré ont pu étre réalisé€s a partir de la présence ou de 1’absence de mortalité
infantile a 1’intérieur des couples pour les paires ainsi constituées pour chacun des
appariements. Ce sont les paires discordantes qui nous étaient utiles et qui par

conséquent pouvaient venir appuyer nos hypothéses initiales ou venir les contredire.

Or, en premier lieu, nous avons réalisé I’appariement d’un couple pour lequel la
femme avait une valeur de consanguinité nulle avec un couple pour lequel la femme a
une valeur de consanguinité différente de 0. Nous avons pu apparier 90 couples. Le
test de khi-carré réalis€ pour cet appariement nous a permis de constater que les
femmes non-consanguines ont donné naissance a davantage de filles mort-nées (0

jour) que les meéres consanguines (x2 1 =5,0; p<0,05). Cela supporte notre deuxieme
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hypothése initiale suggérant que la consanguinité des meres favorisait la survie des

filles.

En deuxiéme lieu, nous avons réalisé I’appariement des couples en fonction des
quartiles réalisés antérieurement. Ainsi, pour les couples sélectionnés via I’hypothése
de sous-fécondité, nous avons obtenu : 86 couples appariés pour les quartiles 1 et 2,
76 pour les quartiles 1 et 3, 60 pour les quartiles 1 et 4, 93 pour les quartiles 2 et 3, 84
pour les quartiles 2 et 4 et finalement, 85 pour les quartiles 3 et 4.

Lors de I’appariement des quartiles 1 et 2, 1 et 3 et 1 et 4, aucune constatation n’a pu
étre ressortie puisqu’aucun test de khi-carré s’est avéré significatif. Or, les couples
pour lesquels des paires ont été formées possédaient relativement le méme historique

en termes de mortalité infantile et pré-reproductive.

Toutefois, pour 1’appariement des quartiles 2 et 3, le test de khi-carré réalisé a permis
de constater que les femmes non-consanguines ont eu davantage de filles qui sont
décédées avant 1’age de reproduction (entre O et 15 ans) que les meres consanguines
(x* = 5,0 ; p < 0,05). Cela vient appuyer notre deuxiéme hypothése de départ
suggérant que la consanguinité des meres favorisait la survie des filles et ce, jusqu’a

1’age de la reproduction.

Subséquemment, I’appariement des quartiles 3 et 4 (hautement consanguins) nous a
permis de relever que les femmes non consanguines ont eu davantage de filles qui
sont décédées entre 0-1 an que les meres consanguines (le =4,0; p <0,05). Ce
constat soutient notre hypothése initiale selon laquelle la consanguinité maternelle

favorisait la survie des filles.
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3.1.2.1 Incidence des taux de mortalité€ chez les meres aprés appariement

En observant la distribution du Tableau 3.1, on se rend compte qu’a la suite de
I’appariement, le taux de mortalit€¢ diminue chez les meéres non consanguines alors
qu’il augmente chez les meres consanguines. D’ailleurs, en général, les méres issues
des couples les plus consanguins ont un taux de mortalité plus €levé que les femmes
non consanguines sauf en ce qui a trait au taux de mortalité féminin. Cela nous porte
a croire que les couples les plus consanguins semblent plus a risque pour la mortalité
infantile et pré-reproductive, mais qu’il y aurait peut-étre un effet avantageux de la

consanguinité maternelle sur la survie des filles.

Tableau 3.1 Taux de mortalité infantile avant et aprés appariement.

Taille de a Taux de mortalité
famille Total Gargons Filles
Méres non 8 i1 S s
consanguines 9 103,0 97,6 94,2
Meres a St s 737
consanguines 9 103,6 100,0 89,1

Ce constat renforce la teneur de nos propos relativement aux résultats des tests de
khi-carré et appuie notre deuxieme hypothése initiale qui suggere que la
consanguinité des meres favorisait la survie des filles. Plus clairement, les résultats
apreés appariement démontrent que la consanguinité maternelle semble favoriser la
survie des filles jusqu’a 1I’dge de la reproduction (15 ans), avec un avantage marqué a
0 jour. Toutefois, 1’apparentement du couple et la consanguinité entre les conjoints

nuisent a la survie de ’enfant.
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3.1.2.2 Caractéristiques des couples en fonction des quartiles aprés appariement

Il devient opportun, pour donner suite aux conclusions tirées précédemment, de

vérifier les caractéristiques propres a chacun des quartiles, mais aprés appariement.

Tableau 3.2 Caractéristiques des couples issus des quartiles aprés appariement.

Caractéristiques Q1 Q2 Q3 Q4

Age moyen des femmes au mariage 21,99 21,84 21,87| 21,81
Age moyen des hommes au mariage 25,64| 25,26 25,26| 25,26
Age moyen des femmes 2 la premiére naissance | 23,12| 23,01| 22,99| 22,91
Age moyen des femmes a la derniére naissance 32,02| 29,80 31,93| 31,04
Age moyen des hommes a la derniére naissance 36,16 32,78| 35,56 3443
Nombre moyen d’enfants 6 ] 8 8
Intervalle intergénésique moyen (années) 1,72 1,80 1,91 1,93
Intervalle protogénésique moyen (années) 1,23 1,27 121 I22
Intervalle pausigénésique moyen (années) 6,95 6,46 5,93 5,68
Moyenne entropie 3,86 4,26 4,65 4,76
Moyenne variance 1,58 1,35 1,29 1,26
Taux de mortalité 0-1 an 117,24 | 133,33 151,72 128,74
Taux de mortalité 0-15 ans 106,27 113,08 | 108,99 | 100,82
Rapport masculinité 0,481 0476| 0,474| 0,473
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Tableau 3.3 Taux de mortalité pré-reproductive (%c) pour chaque sexe en fonction
des quartiles aprés appariement.

Q1 Q2 Q3 Q4

filles | garcons | filles | garcons || filles | garcons | filles | garcons

55,86 50,41 59,95 53,13 58,58 50,41 §7.22 43,60

La comparaison des caractéristiques des quartiles est assez révélatrice. Comme nous
I’avons vu précédemment, normalement, le nombre moyen d’enfants par famille
augmente selon ’apparentement entre les conjoints. C’est d’ailleurs la tendance
générale que 1’on obtient a la suite de I’appariement. Or, lorsque nous regardons les
couples des différents quartiles avant appariement, on remarque aussi une
augmentation de la taille de la fratrie selon le niveau d’apparentement entre les
conjoints, mais avec une baisse observable en Q4. Toutefois, les valeurs étant tres
pres les unes des autres, la baisse en Q4 pourrait s’expliquer par le fait que
’apparentement des couples est néfaste pour la survie des enfants alors qu’une faible
consanguinité (principalement du cdté maternel) est positive pour la survie d’ou une
plus grande descendance engendrée par les quartiles 2 et 3. Cette information doit
étre mise en relation avec 1’age moyen des méres au mariage ainsi qu’a la premicre
reproduction. Normalement, les femmes les plus apparentées a leur conjoint se
marient généralement plus tdt, enfantent plus tot et leur vie féconde est généralement
plus longue. Cette vie féconde plus longue se traduit par une taille de famille plus
importante. Cette tendance est justement celle observée aprés appariement. Avant
appariement, les choses sont pourtant bien différentes. Les couples consanguins et
apparentés ne semblent pas s’unir ou méme avoir des enfants plus t6t que les couples
non apparentés. On observe I’inverse. Ces couples sont-ils des exceptions de ce a
quoi on se serait attendu en raison de la répartition choisie? Le fait que I’analyse post-

appariement ne montre pas les mémes conclusions nous porte a croire que oui et ainsi
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conclure qu’en général, les couples apparentés ont plus d’enfants puisqu’ils se

marient plus tot, enfantent ainsi plus tét et ont une vie féconde plus longue.

Passons maintenant aux observations possibles quant aux intervalles intergénésiques,
pausigénésiques et protogénésiques. L’intervalle intergénésique est relativement plus
long chez les femmes apparentées a leur mari. Rappelons que I’intervalle
intergénésique est I’intervalle de temps entre deux naissances. Ainsi, cela voudrait
dire que les couples consanguins et apparent€s entre conjoints (Q3 et Q4) sont ceux
qui seraient les plus affectés par les mortalités intra-utérine et infantile, se traduisant
par une augmentation des écarts entre les naissances. Cela confirme notre hypothese

initiale et notre conclusion €voquée précédemment comme quoi 1’apparentement du

couple et la consanguinité entre les conjoints nuisent a la survie de 1’enfant.

Logiquement, l’intervalle protogénésique, étant I’intervalle entre le mariage et la
premiere naissance, diminue également en fonction de 1’apparentement. La femme
consanguine a ses enfants plus t6t et se marie plus tot, d’ou cette valeur d’intervalle
normalement plus court pour les femmes les plus apparentées a leur conjoint.
Egalement, I’intervalle pausigénésique, étant 1’intervalle de temps entre la derniére
naissance et les 45 ans de la meére, diminue aussi avec 1’apparentement entre les
conjoints. Puisque la vie féconde des femmes consanguines et apparentées est plus
longue, il va de soi que l’intervalle entre la derniére naissance de la mere et sa

ménopause est plus court.

Il est important de considérer, par le fait méme, que pour nos quatre groupes, plus
I’intervalle intergénésique est long, plus le rapport de masculinité a la naissance est
faible. Cette constatation pourrait notamment s’expliquer par la présence d’une
sélection relative au sexe de ’enfant lors des cas de mortalité infantile et intra-

utérine. Cela concorde avec notre théorie voulant que 1’apparentement du couple
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nuise a la survie de I’enfant, alors que la consanguinité de la mére pourrait avantager

la survie des filles.

Pour ce qui est des valeurs d’entropie et de variance, on remarque qu’elles suivent
une tendance linéaire. Dans les faits, I’entropie augmente selon 1’apparentement alors
que la variance diminue. Cela est tout a fait normal puisque plus les couples sont
apparentés, plus I’entropie est élevée et cette valeur est inversement proportionnelle a

la variance entropique.

Enfin, les résultats obtenus précédemment semblent renforcer les constats précédents
et se traduisent par la conclusion suivante : la consanguinité maternelle favorise la
survie des filles jusqu’a I’dge de la reproduction (principalement a O jour), mais
I’apparentement du couple et la consanguinité entre les conjoints nuisent a la survie
de I’enfant. Egalement, les femmes trés jeunes (15-20 ans) et plus agées (45 ans et
plus) semblent plus a risque que les autres, comme le suggere la théorie

démographique sur le sujet (Biget et Tricard, 1981).

3.1.3 Résumé de I’analyse exposés-témoins

Par son endogamie, son isolement et la structure de sa population, il fut possible de
déterminer I’existence d’un lien entre la consanguinité maternelle et 1’apparentement
du couple sur la survie des enfants a I’'IAC. Nous avons tout d’abord obtenu une
différence significative entre les femmes consanguines et non consanguines
relativement a la mortalité féminine a O jour, entre O et 1 an et entre O et 15 ans. Or,
les femmes non consanguines ont eu davantage de filles qui sont décédées a ces ages

que les meres consanguines.
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Nous avons ensuite approfondi nos constats par 1’étude des quartiles. Cette analyse
nous a permis de faire une découverte importante : pour nos quatre groupes, plus
I’intervalle intergénésique est long, plus le rapport de masculinité a la naissance est
faible. Cela peut s’expliquer par la présence d’une s€lection par rapport au sexe de
I’enfant lors des cas de mortalité infantile et intra-utérine. Cela concorde avec notre
théorie voulant que 1’apparentement du couple nuise 2 la survie de I’enfant. A cet
effet, nos résultats précédents démontrent que les filles issues de meres consanguines
semblent avantagées dans leur survie, du moins jusqu’a 1’age de la reproduction. Or,
en plus d’un sous-enregistrement des naissances suivies de déces de filles (Annexe A)
qui peut moduler les résultats obtenus, cette méthode possede une lacune majeure :
afin d’éviter les biais possibles, il a fallu éliminer plusieurs individus de I’étude. Une
information importante aurait pu €étre perdue lors de cette élimination. Le recours a
I’analyse de survie permet d’éviter une partie de ce biais sélectif, notamment en
permettant de prendre aussi en compte les familles aux généalogies incomplétes ou

pour lesquelles des données démographiques sont manquantes.

3.2 Analyse de survie

Certaines méthodes d’analyse nécessitent des conditions d’application particulieres.
Par exemple, le modele animal, qui aurait été pertinent dans le cadre de notre étude,
n’a pu étre utilis€ dii au non-respect de ses conditions d’application. En effet, les
données que nous possédons ne suivent pas une loi normale (Kleinbaum, 1996) et

sont censurées. Or, I’analyse de survie était préférable.
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3.2.1 Courbe de survie

L’analyse de survie tente de modéliser et d’estimer le temps restant avant la mort, soit
la longévité des sujets de I’étude (Lenoir, 2009). Dans notre cas, elle permet de
modéliser la survie des enfants issus de parents apparentés. Cette modélisation se

représente graphiquement sous la forme d’une courbe de survie.

La courbe de survie réalisée dans le cadre de notre étude inclut des données
censurées, soit des individus pour lesquels nous ne connaissons pas les informations
relatives au déces. Ce sont en fait des individus que nous perdons de vue. Or, nous
avons pu y inclure un plus grand éventail de sujets. Les résultats obtenus quant a la

courbe de survie sont les suivants :
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Figure 3.11 Courbe de survie (en jours) des enfants soumis a I’apparentement de
leurs parents.

*La portion ombragée sur I'image représente les intervalles de confiance a 95%.

La courbe de survie de la Figure 3.11 représente la longévité des sujets soumis au
risque, soit le nombre de jours vécus par les enfants dont les parents sont apparentés.

Le risque ici est le déces, donc la mortalité. Lorsque 1’apparentement des conjoints
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(parents) est important et qu’il s’en suit une mortalité importante, la courbe de survie
permet de représenter les succes, c’est-a-dire la survie ou la longévité. Dans la Figure
3.11, on s’aper¢oit que le risque de mourir s’accroit avec 1’dge de I’individu
(longévité en jours). Par conséquent, un risque important de déces est tout de méme
notable dans les premiers jours de vie. Toutefois, apres les premiéres années de vie, la
pente est moins abrupte et le risque de mourir est plus faible et réaugmente en fin de
vie. La précision de |’estimation illustrée par I’intervalle de confiance dépend du
nombre de sujets disponibles, ce qui dans notre cas, correspond au nombre d’enfants

encore exposé€s au risque de déces, mais non décédés et non perdus de vue.

Etant donné que notre sujet d’étude consiste 2 savoir si la consanguinité de la mére et
I’apparentement des parents affectent positivement ou négativement la survie de
I’enfant, et ce, en fonction d’un sexe en particulier, il était de mise de faire ressortir

une courbe de survie pour chacun des sexes (Figure 3.12)
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Figure 3.12 Courbes de survie (en jours) selon le sexe du sujet a risque.
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Nous pouvons constater que :

e En général, la survie des sujets de sexe masculin est meilleure que celle des
sujets de sexe féminin, car la courbe des gargons (bleue) est au-dessus de celle
des filles (rouge);

¢ Il existe une différence significative en faveur des garcons (p < 0,05) ;

e La survie des filles est avantagée jusqu’a 1’dge de 5 ans (fin de la période de
mortalité post-néonatale);

¢ Ensuite, c’est la survie des gar¢ons qui est avantagée.

Pour comparer deux courbes de survie, nous utilisons la méthode de log-rank qui
consiste a comparer toute la tendance de la courbe. Ce test permet de vérifier les
risques d’événements dans chaque groupe par rapport au taux que 1’on devrait avoir
s’il n’y avait pas de différence entre ceux-ci. Lorsque le test du log-rank est
significatif, il permet de rejeter I’hypothese selon laquelle les deux courbes de survie
a comparer sont superposées. Ici, on remarque aisément que les courbes sont
superposées a certains endroits. Autrement dit, la distance entre les deux courbes
étant minime, cela ne permet pas d’expliquer le hasard en début et en fin de vie. Le
cumul des écarts entre les courbes mesurées chaque fois qu’un décés survient est plus
grand que la valeur attendue pour la majorité de la période de suivi, soit entre 5 et 75
ans, et cela pourrait uniquement &tre di au hasard. Par conséquent, nous ne pouvons
dire de méme pour la mortalité infantile et la mortalité des ainés. Or, le test perd son
efficacité¢ dans 1I’étude actuelle puisque les deux courbes n’évoluent pas de facon

proportionnelle et en particulier, elles se croisent.
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3.2.2 Modele de Cox

Pour vérifier I’effet des variables d’intérét sur la mortalité infantile et pré-
reproductive, nous avons utilisé le modele de Cox en incluant les interactions entre
les variables d’intérét de maniere a tester celles-ci et voir en quoi elles peuvent étre
pertinentes afin de répondre a nos hypotheses initiales. On peut alors noter que la
consanguinité des meéres et 1’apparentement des parents ont un effet important sur la
survie des enfants et leur longévité (Tableau 3.4). Autrement dit, la consanguinité des
meres et 1’apparentement des conjoints augmentent tous deux le risque de mourir
chez leur progéniture. L’AFRF, quant a elle, a aussi un effet. Quoique trés petit,
I’effet de AFRF est tout de méme significatif et sous-tend a une augmentation trés
faible (quasi-nulle) de la mortalité. L’interaction entre la consanguinité des meres et
la consanguinité de I’enfant n’est d’ailleurs pas a négliger. En effet, lorsque les
parents sont apparent€s, il en résulte un enfant consanguin. L’interaction entre la
consanguinité de cet enfant et la consanguinité de sa mere est importante et affecte la
survie de cet enfant. Ainsi, lorsque I’on augmente 1’une de ces variables, on augmente
également ’effet de 1’autre. Ce sont des effets additifs, voire multiplicatifs, qui
affectent trés fortement la mortalité infantile et pré-reproductive. Ce sont des

variables néfastes pour la survie de 1’enfant.
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Tableau 3.4 Résultats du modéle de Cox présentant ’effet des variables d’intérét et
de leurs interactions sur la mortalité infantile et pré-reproductive.

Variable / Interaction Coef | IC inf.95% |IC sup.95%| z |Pr(>z|)
AFRF 0,02| 1,0lE+00| 1,03E+00| 2,74| 0,006
ConsangMere 22,11 1,05E+06| 1,53E+13| 5,26 <0,01
Coeffapp 10,29 4,30E+02| 2,03E+06| 4,77| <001
SEXEM -0,10 8,29E-01| 9,92E-01| -2,14| 0,033
Interaction ConsangMere+Coeffapp | 406,10 6,40E+11 Inf| 2,10] 0,036
Interaction
ConsangMere+Coeffapp+SEXEM 8,03 2,29E+164| 4,11E+170| 0,04| 0,967

*Pour bien interpréter le tout, il faut connaitre les éléments suivants :

e [i=0: pas d’effet de la variable d’intérét sur le risque global de mourir.

* (> 0:augmentation du risque de mourir li€ 2 la variable d’intérét.

e [ <0:diminution du risque de mourir i€ 4 la variable d’intérét.

L’interaction avec la variable sexe est non significative (p > 0,05). Cela veut dire que

I’apparentement des parents, soit la consanguinité de I’enfant, et la consanguinité

maternelle ont le méme effet sur la survie de 1’enfant, peu importe son sexe. Par

contre, individuellement, les garcons semblent principalement €tre avantagés dans

leur survie, i.e. ils ont moins de risque de mourir. Les filles, elles, ont 10% de plus de

chances de mourir. Cela est a rapprocher de notre conclusion émise quant au sous-

enregistrement des déces de filles a I’ Annexe A qui suggere que plusieurs naissances

de filles suivies d’un décés dans les heures ou jours qui ont suivi n’ont pas €té

déclarées. Toutefois, puisque 1’avantage d’un sexe n’est pas cliniquement significatif

dans I’étude présente, aucun lien relatif au sexe ne peut €tre tiré simplement par le

modéle de Cox.




61

Maintenant, voyons les bornes inférieures et supérieures de 1’intervalle de confiance
(IC) des coefficients (B;). Par défaut, le logiciel R calcule un intervalle de confiance a
95% de type « log » calculé a partir de la fonction logarithmique de la fonction de
survie. Cet intervalle donne une meilleure estimation de la vraie valeur de ’intervalle
de confiance (IC) pour la fonction de survie (Lenoir, 2009). Ainsi, quand la valeur de
1 est incluse dans I’IC, I’effet associ€ a la variable pour le test du hazard-ratio n’est
pas significatif. Or, ici, toutes les IC ne comprennent pas la valeur de 1. Ainsi, les
effets associés aux variables sont significatifs. Seule I’interaction avec le sexe est non

significative.

3.2.3 Résumé de 1’analyse de survie

A partir de 1’analyse de survie et du modéle de Cox, il fut possible de déterminer
I’existence d’un lien entre la consanguinit€ maternelle et I’apparentement du couple
sur la survie des enfants a I'IAC. Apres avoir appliqué les critéres témoignant de la
véracité et de la pertinence de 1’application du modele de Cox et de I’analyse de
survie, nous avons pu construire la courbe de survie en question. Celle-ci nous a
permis de conclure que le risque de mourir s’accroit avec 1’dge de 1’individu. Or, dans
les premiers jours de vie, le risque est tout de méme trés €levé. Puisque nous nous
intéressons €galement a savoir si un sexe €tait avantagé dans sa survie, nous avons
refait une courbe de survie séparant les sujets selon leur sexe, féminin ou masculin.
Nous avons ainsi pu conclure que les filles semblaient avantagées dans leur survie

jusqu’a I’age de 4 ans et qu’ensuite, les garcons prenaient 1’avantage.

Le modele de Cox a ensuite été réalisé. Il a permis de quantifier la taille des effets,
soit des différentes variables. Dans ce méme modele, des interactions entre les

variables d’intéréts ont été ajoutées afin de répondre a nos hypotheses initiales. Nous
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avons pu conclure ici que la consanguinité des meres et 1’apparentement des parents
ont un effet important sur la survie des enfants puisqu’ils augmentent tous deux le
risque de mourir chez leur progéniture. Toutefois, I’interaction avec la variable sexe
s’est révélée non significative. Cela veut dire que 1’apparentement des parents, soit la
consanguinit€ de 1’enfant, et la consanguinité maternelle ont le méme effet sur la

survie de I’enfant, peu importe son sexe.



CHAPITRE IV
DISCUSSION

4.1 Analyse exposés-témoins

Tel que mentionné précédemment, les contradictions des résultats antérieurs nous
semblaient &tre un aspect assez important justifiant notre intérét a venir vérifier les
impacts de 1’apparentement biologique des parents et de la consanguinité maternelle
sur la mortalité infantile et pré-reproductive a I’'IAC. Ainsi, dans le but de répondre a
nos hypothe¢ses initiales et de déterminer en quoi la structure génétique de la
population pouvait affecter positivement ou négativement la survie de I’enfant,
I’analyse exposés-témoins a ét€ la premiere méthode utilisée. L’avantage de
I’approche d’épidémiologie génétique utilisant 1’analyse exposés-témoins réside dans
le fait qu’elle permet de contrbler les facteurs de risque par appariement et permet
d’étudier la variable de contrdle, soit la mortalité infantile, en fonction de la
consanguinité (maternelle) et de [I’apparentement. Cette méthode nécessitait
notamment un appariement des couples sélectionnés selon I’4ge de la meére, la taille
finale de la famille et la période de mariage. Il est important de mentionner que le
pairage permet de contrdler tous les facteurs de risque de mortalité infantile tels que

I’4ge au mariage, la période durant laquelle le couple a vécu et le nombre d’enfants.

Une fois les couples appariés, il a alors été possible, pour chaque paire, de déterminer
la présence ou 1’absence de déces infantiles dans la fratrie. Cela a permis de conclure
que I’apparentement des parents est néfaste pour la survie de 1’enfant. En d’autres
termes, des conjoints apparenté€s engendrent des enfants consanguins et cette
consanguinité altére a tout coup la survie de ces derniers en augmentant la probabilité

de mourir. La consanguinité de la mere semble elle aussi jouer un réle majeur sur la
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survie de ’enfant. Aprés avoir effectué les tests de khi-carré, nous avons ainsi
constaté que la consanguinit€é maternelle semble avantager la survie des filles jusqu’a
I’4ge de la reproduction. D’ailleurs, I’avantage semble marqué a O jour. En fait, en
général, les meres ayant une valeur de consanguinité nulle ou faible, ont eu davantage
de filles affectées par la mortalité infantile au premier jour de vie que les femmes
ayant une plus forte valeur de consanguinité. Cela concorde notamment avec les
études de Caron (2005) et Boisvert et Mayer (1995 : manuscrit non publi€). En effet,
celles-ci prétendaient un effet protecteur de la consanguinité des méres sur la survie
des filles. Selon ces auteurs, il y avait une possibilité que cette protection par la
consanguinité maternelle se soit perpétuée jusqu’a 1’age de la reproduction et que son
effet puisse étre ressenti dans la génération subséquente. Nos résultats vont dans ce
sens. Ils font en sorte qu’il est possible de croire que la consanguinité a eu des effets
positifs durables dans la population de I’'ITAC au 18° si¢cle. Nous avons également
remarqué que les femmes trés jeunes (15-20 ans) et plus dgées (45 ans et plus)
semblent plus a risque que les autres, comme le suggere la théorie démographique sur
le sujet. Or, I’analyse exposés-témoins possede une lacune majeure. Elle éliminait de
son jeu de données I’ensemble des sujets pour lesquels I’information généalogique est
incompléte ou manquante. C’est pour cette raison que nous avons également eu
recours a I’analyse de survie utilisant le modele de Cox comme seconde méthode

d’analyse.

4.2 Analyse de survie

L’avantage de 1’analyse de survie dans le cadre d’une telle étude utilisant une
approche épidémiologique réside dans le fait qu’elle permet d’introduire un plus
grand nombre de sujets dans I’étude. En effet, I’analyse de survie a permis

d’introduire dans I’étude des individus pour lesquels I’information généalogique était
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incompléte, voire manquante. Ce type d’analyse considére tous les facteurs de risque
comme covariables ayant une influence sur la variable d’intérét, soit la mortalité
infantile. L’avantage de cette approche est qu’elle permet d’inclure des généalogies
déficientes ainsi que des données censurées (Wilson et al., 2009). Ainsi, nous avons
pu inclure un grand nombre de sujets soumis au risque de mourir et en faire la courbe
de survie. Celle-ci a révélé que le risque de mourir s’accroit avec 1’age de I’individu.
Or, dans les premiers jours de vie (et principalement a O jour), le risque est tout de
méme plus élevé, puis il diminue ensuite graduellement en fonction de 1’dge de
I’individu. Une courbe de survie séparant les sujets selon leur sexe, féminin ou
masculin a, quant a elle, révélé que les filles étaient avantagées dans leur survie

jusqu’a I’age de 5 ans et qu’ensuite, les gar¢ons prenaient I’avantage.

Le modele de Cox a ensuite di étre appliqué afin de quantifier la taille des effets de
nos différentes variables et de tester les interactions existantes entre celles-ci.
L’avantage du modele de Cox et sa popularité résident dans ses estimations fiables
des coefficients de régression, sa facilité¢ a établir des rapports de risque d’intérét et
des courbes de survie ajustées pour une grande variété de situations de données.
Autrement dit, le modéle Cox est un modele robuste (Lenoir, 2009). I a d’ailleurs
permis de conclure que la consanguinité des meres et 1’apparentement des parents
augmentent tous deux la probabilité de mourir chez leur progéniture. L’interaction
avec la variable sexe est non significative. Ainsi, I’apparentement des parents et la
consanguinité maternelle ont le méme effet néfaste sur la survie de 1’enfant, peu
importe son sexe. Cela differe des résultats antérieurement soulevés. Par conséquent,
cette méthode inclut un plus grand nombre de sujets et semble étre révélatrice, plus
représentative de la réalité. Selon cette méthode, malgré le fait que les filles ont une
meilleure survie en bas age (5 ans) et les gargons a un age plus élevé, si ’enfant est
consanguin et/ou que sa mere est elle-méme consanguine, sa probabilité€ d’étre affecté

par la mortalité infantile est d’autant plus grande.
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4.3 Comparaisons et généralités

Il est clair que les deux méthodes d’analyse offrent des facons trés différentes afin de
vérifier les impacts de 1’apparentement biologique des parents et de la consanguinité
maternelle sur la mortalité pré-reproductive a I’'IAC. Dans les faits, cela dépend des
conditions d’application spécifiques a chacune d’elles. Il est d’ailleurs important de
soulever que ces méthodes ne sont pas contradictoires, mais bien complémentaires.
Ainsi, les deux méthodes sous-tendent que I’apparentement des conjoints, corrélé a la
structure génétique et populationnelle, est néfaste pour la survie de I’enfant. En
réalité, cet apparentement étroit entre les parents engendre des enfants consanguins et
par conséquent, ces enfants sont hautement affectés par la mortalit€ infantile et pré-
reproductive (augmentation de la probabilit€ de mourir). Il n’en demeure pas moins
que les femmes consanguines, ayant réussi a survivre malgré le lien éminent entre
leurs parents, peuvent avantager la survie de leurs filles dans les premiers jours de vie
et que cela peut se perpétuer jusqu’a I’adge de reproduction. Or, cet avantage est
sélectif puisqu’il s’applique uniquement aux femmes fortement consanguines ayant
une information généalogique riche. En revanche, les femmes qui n’ont pas pu &tre
incluses dans I’analyse exposés-témoins en raison de leur information généalogique
déficiente, mais qui ont €té incluses dans 1’analyse de survie utilisant le modele a
risques proportionnels de Cox, ont révélé que la consanguinité maternelle est néfaste
pour I’enfant. A la lumitre de ces informations et des résultats évoqués, nous
pouvons énoncer les conclusions suivantes :

- Normalement, les filles sont avantagées dans leur survie a partir du moment

de leur naissance jusqu’a I’age de 5 ans;
- L’apparentement des parents est néfaste sur la survie des enfants;
- En général, considérant toute la population, la consanguinité maternelle

augmente la probabilité de mourir chez la progéniture;
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- La consanguinité maternelle accroit la survie des filles jusqu’a 15 ans,
uniquement pour les femmes (faible proportion de la population totale

soumise au risque) ayant une bonne profondeur généalogique.

Ainsi, a I’IAC, les mariages se sont souvent effectués entre individus apparentés
malgré 1’évitement d’unions entre proches parents (Walker et Bailey, 2014). Notre
objectif a été de vérifier les impacts de I’apparentement biologique des parents et de
la consanguinité maternelle sur la mortalité pré-reproductive auprés d’une population
connue pour son endogamie. Cela a révélé qu’un tel apparentement entre conjoints est
néfaste et se traduit par des problémes génétiques entrainant fréquemment des
troubles de morbidité et de mortalité infantile, soit une dépression de consanguinité.
La consanguinité maternelle a aussi un impact immédiat sur la mortalité infantile et
pré-reproductive; elle augmente la probabilité de mourir. Or, pour un petit échantillon
de femmes issues de conjoints apparentés et ayant survécu a la mortalité infantile et
pré-reproductive, la situation est différente. Plus précis€ément, la consanguinité
maternelle de ces femmes semble favoriser la survie des filles jusqu’a I’age de la
reproduction (15 ans). Cela souléve I’importance de posséder les détails relatifs a

I’information généalogique dans le cadre d’une telle étude.

Dans les sociétés modernes, actuellement, la vaccination et les technologies
médicales, qui sont des facteurs sociaux-environnementaux, ont un effet direct sur la
survie des enfants et réduisent la fréquence de la mortalité infantile. Toutefois, les
déces infantiles et pré-reproductifs sont encore nombreux dans les hopitaux du
Québec et sont majoritairement corrélés a de nombreux facteurs génétiques. Il est
d’autant plus important de connaitre la structure génétique des populations identifiées
a risque afin de pouvoir intervenir et aussi départager ces risques de ceux li€s a leurs

niveaux sociaux-économiques.






ANNEXE A
BIAIS ASSOCIES AUX ENREGISTREMENTS

Avant de construire le fichier d’analyse et d’effectuer les analyses relatives a cette
étude, il était capital de quantifier la fiabilit€ des enregistrements des naissances et
des déces a I'TAC. L’intérét de faire une telle quantification réside dans le fait que la
mortalité pré-reproductive étant difficilement déchiffrable entraine son lot de biais
potentiels que nous voulons mettre de c6té ou du moins quantifier. La quantification
réalisée ici avait pour but de répondre a la question suivante : de quelle fagcon sont
répartis les déces infantiles et la mortalité pré-reproductive de la progéniture a I’IAC?

Afin de tenter d’y répondre clairement, trois hypothéses ont ét€ émises :

1) les proportions obtenues relativement aux différents rapports de masculinité
calculés (a la naissance et au déceés et selon le sexe) sont-elles statistiquement
différentes de celles de la littérature suggérant 105 naissances masculines pour 100
naissances féminines, soit un rapport de 0,488 naissance féminine pour 0,512
naissance masculine? Autrement dit, statistiquement parlant, les tests de khi-carré sur

I’égalité des proportions sont-ils significatifs ?

2) y a-t-il un sous-enregistrement en termes de déces infantiles ou de mortalité pré-

reproductive chez les filles (qui ne sont pas déclarées) (Gagnon et Mazan, 2009)?

3) dans le but d’estimer le nombre de déceés infantiles manquants, les moyennes
obtenues suite a I’établissement de la table de mortalit€¢ démographique pour les
déces infantiles (0-lan) sont-elles statistiquement différentes entre elles? En termes
mathématiques, est-ce que I’ANOVA révele que ces moyennes sont significativement
différentes? Dans I’optique qu’elles soient différentes, cela permettra de poursuivre

les analyses afin de quantifier le sous-enregistrement, soit le nombre de déces omis.
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Les méthodes utilisées afin de réaliser cette quantification concordent largement avec
celles appliquées par Richard Lalou (1990) dans sa thése de doctorat. D’autant plus
qu’il a appliqué, lorsque possible, ces méthodes sur la base de données du Registre de
population de I’fle Saint-Barthélemy dont la structure et 1’histoire de vie sont
semblables a celle de I’AC sur plusieurs points. Afin de déterminer s’il y avait, en
effet, des sous-enregistrements et d’étre en mesure de les quantifier, c’est la méthode

de Louis Henry qui a ét€ utilisée.

La méthode d’évaluation des déces perdus, développée par L. Henry [...]
analyse tous les intervalles intergénésiques, indépendamment de leur durée.
Cette approche l'ameéne a établir trois catégories d’intervalles, classées selon
le destin de l’enfant né du premier des deux accouchements.

Tout d’abord, nous avons comparé€ les informations que nous possédons dans notre
Registre, relativement aux naissances et aux déces, et les informations contenues dans
les recensements québécois en vertu de 1’accroissement naturel que 1’on devrait avoir
a I’TAC durant les périodes pour lesquelles nous connaissons I’histoire féconde et les

actes de sépultures des individus.
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Figure A.1 Evolution des effectifs de la population de I'lle-aux-Coudres et
accroissement naturel calculés selon le Registre de population pour des événements
complets (J-M-A).

Comme nous pouvons le remarquer, les valeurs contenues dans le Registre de
population ne nous donnent pas d’informations sur les migrants (émigrants et
immigrants). En regardant simplement la différence entre les naissances et les déces,
on obtient la courbe bleue, soit celle de I’accroissement naturel de la population.
Comme il est facile de le remarquer, il y a plus de naissances que de décés dans
I’ensemble des décennies. Il devient important de vérifier si les naissances a I'TAC
sont davantage des naissances féminines ou masculines et si les déceés dans la méme

décennie sont davantage des décés féminins ou masculins.

En premier lieu, les dges au déces (en jours) ont été calculés en faisant la différence
entre la date de déces et la date de naissance de chacun d’eux. Ensuite, ces déces
(mortalités infantile et pré-reproductive) ont été répartis en divers groupes allant de O

a 16 ans. Puis, le décompte de ces déces a €ét€ fait selon le sexe masculin et féminin.

En deuxieme lieu, les rapports de masculinit€ a la naissance (RMN) ont pu étre

calculés. Normalement, le rapport de masculinité au Québec est fixé a 105 garcons
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pour 100 filles a la naissance (Bourbeau, 2015). Toutefois, dans le cadre de cette
étude, il se pouvait (fort probablement) que ce ne soit pas le cas. Les individus de
sexe inconnu ont été considérés comme des filles selon 1’étude de Lalou (1990)
voulant que les parents ayant un enfant mort-né de sexe féminin ne déclarent pas le
sexe du leur enfant puisque les filles ne sont pas considérées au méme titre que les
garcons. En général, a I’IAC, il semble y avoir plus de gargons qui naissent que de
filles. C’est d’ailleurs la tendance majoritaire que 1’on observe si 1’on regarde le

découpage par décennies (Tableau 1).

Tableau A.1 Rapport de masculinité a la naissance par décennie a I’IAC.

Décennies | Naissances garcons | Naissances filles | Naissances totales| RMN
1770-1779 106 107 213 0,498
1780-1789 83 81 164 0,506
1790-1799 104 90 194 0,536
1800-1809 126 91 247 0,581
1810-1819 101 108 209 0,483
1820-1829 105 125 230 0,457
1830-1839 130 129 259 0,502
1840-1849 124 123 247 0,502
1850-1859 108 126 234 0,462
1860-1869 130 126 256 0,508
1870-1879 157 134 291 0,540
1880-1889 167 188 355 0,470
1890-1899 210 214 424 0,495
1900-1909 238 245 483 0,493
1910-1919 218 232 450 0,484
1920-1929 224 209 433 d317
1930-1939 237 216 453 0,523
1940-1949 293 251 544 0,539

Toutefois, si I’on regarde les rapports de masculinité au déces, il semble y avoir un
plus grand nombre de déces de filles (en y incluant les déceés d’enfants de sexe

inconnu) que de déces de garcons.
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Tableau A.2 Rapport de masculinité au déces par décennie a I’'IAC.

Décennies |[[Déces garcons | Déces filles | Nombre total de décés RMD
1770-1779 6 T 13 0,462
1780-1789 12 9 21 0,571
1790-1799 17 18 35 0,486
1800-1809 8 ) 13 0,615
1810-1819 14 11 25 0,560
1820-1829 8 16 24 0,333
1830-1839 11 20 31 0,355
1840-1849 12 24 36 0,333
1850-1859 10 11 2 0,476
1860-1869 7 14 21 0,333
1870-1879 11 16 27 0,407
1880-1889 13 16 29 0,448
1890-1899 19 20 39 0,487
1900-1909 49 39 88 0,557
1910-1919 24 37 61 0,393
1920-1929 21 29 50 0,420
1930-1939 21 26 47 0,447
1940-1949 34 15 49 0,694

Normalement, pour les populations humaines, il nait plus de garcons que de filles,
mais il y a également plus de déces de garcons que de filles de sorte que les rapports
s’inversent avec 1’age pour atteindre un équilibre. Dans le cas de I'AC, on remarque
un rapport plus faible de naissances de filles (en tenant compte des naissances
inconnues) et plus de mortalité chez les filles que chez les garcons. On observe aussi
une surmortalité féminine durant la premicre année de vie. On peut donc s’interroger

davantage sur les potentiels sous-enregistrements que peut contenir le Registre.

Un test de khi-carré a ensuite €té€ réalis€ afin de vérifier si les proportions obtenues
relativement aux rapports de masculinité et de féminité a la naissance (pour chacune
des 18 décennies) sont reconnues comme €tant statistiquement différentes entre elles
et avec la littérature. Pour ce test, il n’y avait pas de différence significative entre les
rapports de masculinité et de féminité dans les 18 décennies observées et avec la

littérature (x21 =29,121 ; p = 0,347). Cela dit, tout comme dans la littérature actuelle,
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a ’IAC, pour chacune des décennies, on observe un plus grand nombre de naissances
masculines que de naissances féminines pour un rapport d’environ 0,488 fille pour

0,512 garcon.

Un second test de khi-carré a ensuite ét€ réalisé afin de vérifier si les rapports de
masculinité au déces entre O et 1 an sont semblables entre eux, et ce, pour chaque
décennie. Pour ce test, il n’y avait pas de différence significative entre les rapports de
masculinité au déces dans les 18 décennies observées (x21 = 25,621 ; p = 0,0816).
Ainsi, a I’'IAC, pour chacune des décennies, on observe un plus grand nombre de
déces féminins que de décés masculins et ce rapport est relativement le méme pour

chaque décennie.

Ensuite, une table de mortalité, supposant 1’absence d’immigration, a été congue pour

I’ensemble des déces de la génération d’observations, soit celle allant de 1770 a 1950.
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Tableau A.3 Table de mortalité infantile brute pour la génération 1770-1950.

Age exact x | Taux de mortalité | Survivants | Déces
00 j 0,0297 1000 30
01; 0,0031 970 3
02 ] 0,0018 967 2
03] 0,0020 966 2
04 0,0017 964 2
05 0,0007 962 1
06 ] 0,0015 961 1
07 0,0015 960 1
14 j 0,0017 958 2
Z1) 0,0011 957 1
28 ) 0,0007 956 1

0l m 0,0000 955 0
02 m 0,0002 955 0
03 m 0,0002 955 0
04 m 0,0000 939 0
05 m 0,0004 955 0
06 m 0,0000 954 0
07 m 0,0002 954 0
08 m 0,0002 954 0
09 m 0,0002 954 0
10 m 0,0004 954 0
11 m 0,0002 954 0
12m 0,0000 953 0

Il est a considérer que cette table ne contient pas les informations relatives aux déces
qui surviennent entre les dges exacts puisque nous suivons les individus en age
absolu, i-e. au moment précis oul ils atteignent 1 jour, 1 mois ou 1 an. Or, nous ne
pouvons, par cette table, savoir combien de déceés ont eu lieu entre 11 et 12 mois et
pour lesquels nous possédons l’information dans la base de données, soit dans le
Registre de population. Or, il était pertinent de faire un nouveau tableau mettant en
lumiere 1’ensemble des déces répertori€s entre 0 et 1 an (365 jours) selon différentes

périodes.
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Tableau A.4 Répertoire des décés enregistrés pour les enfants de 0-1 an de la
génération 1770-1950.

Jours Nombre de déces répertori€s | Total
00 ] 168 168
01j 17 185
02 j 10 195
03] 11 206
04 j 9 215
05 j 4 219
06 j 8 227
07 j 8 235

08-28 j 100 335
29-365 j 293 628
0-365 j 628 628

A partir des naissances et des décés de 0 2 1 an répertoriés pour les années 1770 a
1950, les taux de mortalité ont été calculés. Ces taux sont le résultat du quotient entre
le nombre de décés de 0-1 an et le nombre de naissances durant la méme période. Le
taux de mortalité infantile représente le nombre de déceés d’enfants 4gés de moins
d’un an pour 1000 naissances vivantes pendant la méme année. Comme on peut le
constater ci-dessous, au total, pour les 5656 naissances, on observe 628 déces, soit un
taux de mortalit€é total de 111,03%0 pour les générations 1770 a 1950
comparativement a un taux de 160%o considéré comme étant élevé (Lalou, 1990). Un
taux de 111,03%o, sans étre un taux €levé tel que celui mentionné par Lalou (1990),
demeure tout de méme une valeur inquiétante. Pour I’ensemble des décennies, seules
les décennies 1790 a 1799 et 1900 a 1909 ont des taux de mortalité supérieurs a
160%o qui sont notre guide de comparaison en termes de taux de mortalité élevés

(Lalou, 1990).
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Tableau A.5 Taux de mortalité infantile par décennie.

Décennies | Nombre de décés |Nombre de naissances |Taux de mortalité (%o)
1770-1779 12 213 56,34
1780-1789 21 164 128,05
1790-1799 35 194 180,41
1800-1809 13 217 59,91
1810-1819 25 209 119,62
1820-1829 24 230 104,35
1830-1839 31 259 119,69
1840-1849 36 247 145,75
1850-1859 21 234 89,74
1860-1869 21 256 82,03
1870-1879 27 291 92,78
1880-1889 29 355 81,69
1890-1899 39 424 91,98
1900-1909 88 483 182,19
1910-1919 60 450 133,33
1920-1929 50 433 115,47
1930-1939 47 453 103,75
1940-1949 49 544 90,07
Total 628 5656 111,03

Subséquemment, une ANOVA a é€té réalisée dans le but de caractériser par une
estimation le nombre de déces infantiles manquants (perdus) selon 1’adge au déces.
Afin de déterminer s’il y a, en effet, des sous-enregistrements et d’étre en mesure de
les quantifier, la méthode de Louis Henry utilisant les intervalles intergénésiques a été
utilisée en établissant les 3 catégories précédemment énoncées. Ensuite, par une
simple proportion mise en pourcentage, il est facile de quantifier la valeur du sous-

enregistrement des déces.

Les moyennes de chacune des trois catégories ont ainsi pu étre calculées. D’ailleurs,

un découpage a I’intérieur de chacune des catégories a été effectué tel que le veut le
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découpage de la mortalité infantile. Cela nous a permis de comparer ces nouvelles
moyennes entre elles et de répondre a la question suivante : le destin de 1’enfant a-t-il

une influence sur la moyenne des intervalles de la catégorie?

Grice au logiciel JMP, nous avons réalis€ I’ANOVA en question. Nous avons ainsi
pu observer qu’il y a une différence significative, soit une influence de la catégorie
sur la moyenne des intervalles intergénésiques. Egalement, on peut prétendre que les
moyennes sont différentes entre elles et que le nombre de décés est plus élevé dans
les décennies les plus vieilles que dans les décennies les plus récentes (F,; = 28,243 ;

p <0,001).

Afin de vérifier si ’ANOVA ¢était conforme, il fallait également vérifier si ses

conditions d’applications étaient respectées :

Normalité des résidus

Dans notre cas, la valeur de Prob.<W était de 0,5781, soit supérieure a 0,05. Ainsi, on
pouvait donc conclure que les résidus étaient normalement distribués.
Homoscédasticité

La valeur de Prob.>F de Catégorie obtenue était de 0,1707, soit supérieure a 0,05.
Cela signifie que le test était non significatif et que la variance est homogene. On a
ainsi pu conclure qu’il y a présence d’homoscédasticité.

Ainsi, I’ANOVA réalisée répondait a toutes ses conditions d’application.

Ensuite, afin de bien interpréter s’il y a un réel sous-enregistrement des décés
infantiles, d’autres analyses statistiques ont dii étre réalisées. C’est grace au lien
démographique imminent entre mortalit€ infantile et fécondité naturelle que L. Henry
a déterminé I’équation et les analyses permettant la résolution du sous-enregistrement

des déces d’enfants de moins de 1 an. En effet, celui-ci a démontré qu’en fécondité
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naturelle, 1’intervalle entre les naissances dépend de quatre facteurs: la durée de
gestation, la fécondabilité, la mortalité intra-utérine et 1’aménorrhée post-partum
généralement commandée par 1’allaitement. D’ailleurs, dans une étude sur la
fécondité, Henripin (1954) a estimé que la durée moyenne de I’allaitement, en
Nouvelle-France, était de 14 mois. Ainsi, avec une grossesse de 9 mois, une
aménorrhée post-partum d’environ 10 mois et une conception d’un enfant variant
entre 6 et 8 mois, I’intervalle intergénésique moyen tourne autour de 25 mois au
minimum (Léridon, 1973). 1l est toutefois important de mentionner que cet intervalle
peut &tre fortement réduit s’il y a un arrét immédiat de 1’allaitement, notamment lors
du déces de I’enfant. Ainsi, 1’age au déceés d’un enfant (principalement de moins de 1
an) est fortement li€é a I’aménorrhée post-partum et a la longueur de l’intervalle
intergénésique avec 1’enfant suivant, qui sera en réalité€ le cadet de ’enfant décédé.

Cette relation est celle a la base de la correction des sépultures proposée par L. Henry.

La méthode de Louis Henry est trés efficace puisqu’elle permet de détourner les
difficultés rencontrées relativement au potentiel sous-enregistrement de déces. Cela
nous raméne aux trois catégories d’intervalles en fonction du destin de ’enfant
premier-né (ain€) des deux accouchements li€s par I’intervalle intergénésique. Il est
important de mentionner que de ces trois distributions obtenues, il est €vident que les
deux premieres sont différentes, car ’intervalle intergénésique est forcément plus
long lorsque 1’ainé vit plus de 1 an que s’il meurt avant. La troisi¢me distribution,
quant a elle, s’apparente plutdt a la premiére ou a la deuxieme distribution, et ce,
dépendamment de la qualité des actes de sépulture d’enfants enregistrés. De ce fait,
nous pouvons immédiatement €tablir que la distribution définie par les enfants de
destin inconnu est une moyenne pondérée des deux autres distributions. Ainsi, nous
pouvons estimer le nombre d’enfants n’ayant pas d’acte de sépulture qui sont
probablement, en réalité, décédés dans la premiere année de vie (catégorie 2). Nous

pouvons, du méme coup, évaluer le nombre de déces infantiles perdus et ainsi, le
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sous-enregistrement li€. Autrement dit, la distribution des enfants de destin inconnu
(D3) est une moyenne pondérée de D1 et D2 et se calcule comme suit :
D3=(l-a)*DIl+a*D2

Afin de déterminer la vraie valeur du coefficient a, il est nécessaire de comparer les
trois catégories selon le destin de I’enfant né, et ce, avec pour préalable qu’il n’y ait
pas de lien éminent entre 1’absence d’actes de sépulture et 1’dge au déces. Ainsi, dans
notre cas, I’étude a porté sur 5655 intervalles, dont 1383 pour la catégorie 1, 527
intervalles pour la catégorie 2 et 3745 pour la troisicme et derniére catégorie. Il est
alors possible de constater que la premiere et la seconde distribution different
grandement di a la sous-représentation des intervalles courts chez la premiere
distribution. La troisiéme distribution, quant a elle, peut nous sembler plus
difficilement déchiffrable puisqu’elle s’apparente a la fois aux deux autres
distributions. Elle posséde un fort nombre d’intervalles courts, mais elle contient
toutefois de nombreux intervalles supérieurs a 20 mois. Cela vient confirmer qu’elle
est bien une moyenne pondérée des deux autres catégories. Or, la recherche du
coefficient a reposé sur la limitation des distributions aux intervalles supérieurs a 15
mois, puis ceux a 20 mois puisque selon Lalou (1990), plus I’intervalle
intergénésique est long entre deux naissances, plus il a un haut risque de manquement
d’informations tel un décés infantile. Ainsi, si 1’on tient compte de la limitation avec
les intervalles supérieurs a 15 mois, 1’équation €noncée plus haut s’écrit :

0,118 =(1-a) * 0,065 + a * 0,429
Ces valeurs s’obtiennent en éliminant les intervalles supérieurs a 15 mois (457 jours).
Par exemple, pour la catégorie 1, si on élimine les intervalles supérieurs a 457 jours,
il ne reste que 90 intervalles sur un total initial de 1383. Or, 90/1383 = 0,065.

=>a=0,146
Si ’on fait ensuite le méme calcul en limitant les intervalles supérieurs a 20 mois, on
obtient plutdt une valeur de a = 0,182. Cela nous indique que la valeur réelle de a se
situe entre 0,146 et 0,182. La valeur de a est celle qui permet de calculer, a partir des

deux premieres distributions (D1 et D2), une nouvelle distribution D3 pour laquelle
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I’écart est minimal avec ce que nous avons relevé. Or, pour déterminer la vraie valeur
de a, un test de McNemar a été réalis€. Pour obtenir 1’écart le moins significatif, on a
pris la valeur de a (0,14 ; 0,15 ; 0,16 ; 0,17 ; 0,18) qui est la plus prés de la valeur
critique de 3,8415.

Cop = (a2 - 21)2 / (a2 + ax)

Les calculs matriciels et les tests de khi-deux démontrent que c’est pour la valeur de a
= 0,18 que les différences entre les distributions sont les moins significatives. Ainsi,
prés du 1/5 des enfants de destin inconnu meurent au cours de leur premiére année de

vie.

En appliquant la proportion obtenue grice au coefficient a a I’ensemble de nos 3745
intervalles pour les enfants de destin inconnu (catégorie 3), on obtient 674 enfants
n’ayant pas d’actes de sépulture et qui seraient en fait décédés a moins de | an
(catégorie 2). L’effectif de la catégorie 2 devient 1201 au lieu de 527. L’étape
suivante relativement au processus de correction du potentiel sous-enregistrement de
déces infantiles consiste a déterminer la proportion des déceés néonatals précoces qui
sont en fait contenus dans I’effectif total des déces infantiles et de mortalit€ pré-
reproductive. Ainsi, comme le suggere Lalou (1990), qui s’est initialement basé sur
des données européennes, la proportion de décés néonatals précoces devrait étre
autour de 80% au 18° siécle. Nous pouvons alors calculer que 80% des déces
infantiles se sont produits dans les premiers jours de vie de 1’enfant. Si 1’on fait le
calcul, sur les 1201 déces infantiles réellement survenus, 961 appartiennent au tout
premier jour, voire aux premiers mois de vie. La différence avec les 628 déces
répertoriés entre 1770 et 1950 suggere que 333 enfants morts dans le premier mois de
vie n’ont pas été déclarés dans les registres paroissiaux et ne possédent pas d’acte de
sépulture. Ainsi, de I’ensemble de ces résultats antérieurs, le calcul suivant peut étre
réalis€ :

100 * (333/961) = 34,7%
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A I’'aide de méthodes de démographie historique, il a été possible de prédire la
correction globale des déceés infantiles omis et aussi des sépultures manquantes.
Sachant que cette valeur est de 40% dans Charlevoix Ouest pour la méme époque, ce
sous-enregistrement des décés est de 1’ordre de 34,7%. Cela suggére qu’il nous
manque pres du tiers des informations relatives au déceés. D’ailleurs, en
approfondissant ces résultats, on observe qu’une grande partie des naissances
féminines suivies d’un déces sont omises dans les livres de paroisses. Ainsi, un plus
grand nombre de filles naissent et meurent. Nous notons aussi un faible sous-
enregistrement des décés masculins, mais en général, le sous-enregistrement

concernerait principalement les naissances et les décés de sexe féminin.



ANNEXE B
CODES ET PACKAGES UTILISES POUR LES ANALYSES

Code maison pour réaliser l’appariement (réalisé dans le logiciel R) :

#Installation de CGEN
source("https://bioconductor.org/biocLite.R")
biocLite("CGEN")

#Librairies utilisées.
library("cluster™)
library(CGEN)

#Lecture de la base de données
datal <-read.csv("C:/Users/SCAD/Documents/HH_2017/BROCHU/MIG_appariement.csv",sep=";")
#Changer l'adresse

#HH# Match des quartiles | et 2.

#Je crée une base de données qui garde les quartiles 1 et 2 (recodes O et 1)
datala<-subset(datal,Quartiles==1 | Quartiles==2)
datala$Quartiles[datala$Quartiles==1] <- 0
datala$Quartiles[datala$Quartiles==2] <- 1

d <- daisy(datala[, c("Enf_Groupe", "AFR_Groupe", "ann?e_DM")] ,metric = "gower") #Création de
la distance

mx <- getMatchedSets(d, CC = TRUE, NN = FALSE, ccs.var = datala$Quartiles,size = 4,fixed =
FALSE) #Match

#Ajout dans la base de données
datalaMATCH<-cbind(datala, mx$CC)
dim(datala)

dim(datalaMATCH)
table(datalaMATCHS$"mx$CC")

datalaMATCH[order(mx$CC),]

#Pour exporter.
write.csv(datalaMATCH,"C:/Users/SCAD/Documents/HH_2017/BROCHU/datal aMATCH.csv")

#Répéter pour quartile 3 et 4... Méme procédure.

Ce code permet de réaliser les appariements effectués dans 1’étude actuelle. Pour
chacun des appariements, des modifications spécifiques au fichier, aux quartiles ou

encore a la base de données data ont dii étre effectuées.
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Code R pour le modéle de Cox et l’analyse de survie

#Analyse de survie (régression de Cox)

#Lecture des données (pas de modification de la base originale - pas censurée)
donnees<-read.csv("G:/Maitrise UQAM/Fichiers analyses_ BON/Mod¢le animal et Analyse de
survie/Analyse de survie/fichier_analyse de survie_tous2.csv", sep=";", dec=",")
names(donnees)

str(donnees)

#Librairies utilisées
library(ggfortify)
library(survival)
library(ggplot2)
library(survminer)

#Courbe de survie (sans covariables)
modelebase<-survfit(Surv(Longevite)~ | ,data=donnees)
ggsurvplot(modelebase, col=4, xlab="Longévité", ylab="Probabilité de survie")

#Courbe de survie avec une covariable catégorielle (ne fonctionne pas avec des variables continues)
modelebase<-survfit(Surv(Longevite)~SEXE,data=donnees)
ggsurvplot(modelebase, col=4, xlab="Longévité", ylab="Probabilité de survie")

#Cox avec interactions

ex7<-coxph( Surv(Longevite) ~
AFRF+ConsangMeére+Coeffapp+SEXE+ConsangMere:Coeffapp+ConsangMere:Coeffapp:SEXE,
data=donnees)

summary(ex7)
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