Nadine Pellen - 28/07/2026

Retour d'expérience sur l'utilisation d'Ancestris dans le cadre d'une
recherche doctorale sur I’origine de la mucoviscidose en Bretagne

J'ai découvert Gen] au début de ma these de doctorat, en effectuant des
recherches sur Internet a la recherche d'un logiciel de généalogie
suffisamment souple pour répondre a une problématique de recherche tres
spécifique. Mon travail portait sur les réseaux généalogiques et les
structures familiales des patients atteints de mucoviscidose en Bretagne.

A cette époque, j'utilisais le logiciel Hérédis pour construire et visualiser les
arbres généalogiques. Toutefois, je souhaitais aller beaucoup plus loin :
disposer d'un outil permettant non seulement de représenter les généalogies,
mais aussi d'extraire automatiquement des données individuelles et familiales
afin de constituer une base de données relationnelle exploitable pour des
analyses statistiques.

En découvrant Gen], j'ai rapidement compris que son caractére libre et son
architecture ouverte pouvaient répondre a ces besoins. J'ai alors pris contact
avec les développeurs du projet et plus particuliérement avec Frédéric
Lapeyre. Nous nous sommes rencontrés a Paris afin d'échanger sur les objectifs
de ma recherche et les développements qui seraient nécessaires.

J'ai été particuliéerement marquée par la qualité de son écoute. Il a cherché a
comprendre les contraintes scientifiques de mon travail avant de proposer des
solutions techniques. Cette capacité de dialogue entre un chercheur et un
développeur bénévole constitue, a mon sens, I'une des grandes forces du
logiciel libre.

Tres rapidement, Frédéric a développé plusieurs rapports spécifiques qui
n'existaient dans aucun logiciel de généalogie. Ces développements ont permis
d'automatiser la codification de l'ensemble des individus présents dans les
arbres généalogiques : attribution d'un identifiant unique aux patients,
création de numéros de familles maternelles et paternelles, génération
automatique de codes de type Sosa et de génération, puis identification des
malades, des porteurs, des fondateurs et des semi-fondateurs.



Cette automatisation présentait plusieurs avantages majeurs. Elle supprimait
les erreurs liées aux traitements manuels, garantissait 'anonymisation des

données et permettait d'exporter directement I'ensemble des informations au
format CSV afin de les analyser sous Excel puis avec des logiciels statistiques.

Grace a ces développements, il est devenu possible de visualiser les couples
fondateurs, d'identifier les apparentements entre familles, d'étudier la
profondeur généalogique, les coefficients de parenté et de consanguinité, ainsi
que de controdler la complétude des données. Ces fonctionnalités étaient
essentielles pour répondre aux objectifs scientifiques de ma thése.

Au-dela des aspects techniques, cette expérience m'a montré tout l'intérét de la
collaboration entre le monde de la recherche et celui du logiciel libre. Les
échanges étaient directs, réactifs et orientés vers la résolution de problémes
concrets. Les améliorations développées pour les besoins de ma recherche
n'ont pas bénéficié uniquement a mon travail : elles ont ensuite été intégrées
au logiciel et sont devenues accessibles a I'ensemble de la communauté des
utilisateurs.

Avec le recul, cette collaboration représente 1'un des aspects les plus
enrichissants de ma these. Elle illustre parfaitement la maniére dont un logiciel
libre peut évoluer grace aux besoins exprimés par ses utilisateurs et a
I'implication de développeurs bénévoles. Ancestris ne s'est pas limité a étre un
simple logiciel de généalogie : il est devenu un véritable outil de recherche,
capable de s'adapter a des problématiques scientifiques complexes.

Treize ans apres la soutenance de ma thése, je garde un excellent souvenir de
cette collaboration avec Frédéric Lapeyre et I'équipe de développement.

Extrait de ma these p107-118 :

VIIL.3.c La codification

Une fois la longue étape de recueil de données, de controles de cohérence et
d’uniformisation réalisée, il s’agit de codifier toutes ces données pour en



faciliter ’'analyse. Ainsi, la troisieme phase de notre travail de mise en
cohérence du fichier a été la mise en place d’'une codification des données.

Hérédis, notre logiciel de départ, étant limité pour faire une recherche
multicritéres et des analyses relationnelles, plusieurs autres logiciels de
généalogies ont été passés en revue et les sociétés les distribuant ont été
contactées. Mais, aucun logiciel existant ne permet de travailler simultanément
sur plusieurs arbres généalogiques.

De plus, il nous manquait ce lien entre le logiciel de support des données et de
visualisation des arbres et une base de données construite a des fins d’analyse
statistique.

Par le biais d’'une analyse comparative sur internet nous avons découvert le
programme Genealogy] (Gen]) renommé Ancestris depuis le 1 juin 2010. C’est
un logiciel libre, c’est-a-dire que les contributeurs, individus libres de tout
engagement vis-a-vis de sociétés commerciales, s’impliquent sur ce logiciel
pour 'améliorer. Ils y apportent de nouvelles fonctionnalités sachant qu’une
large audience est en droit et en mesure de valider ou non celles-ci. Cette
audience, la communauté de ce logiciel, peut ainsi mesurer effectivement la
qualité du code du logiciel. Elle peut donc s’impliquer au processus de
développement, chacun selon son implication et sa compétence. Ce dynamisme
accélere les échanges et favorise I'innovation.

Ancestris est un programme de généalogie écrit en langage Java. Il peut donc
travailler sous n’importe quel ordinateur que celui-ci fonctionne dans un
environnement Windows, Mac ou Linux.

Ancestris est un des seuls logiciels de généalogie qui travaille directement avec
un format de fichier qui est le Gedcom lui-méme. Il respecte, strictement,
toutes les spécifications du standard de cette norme, ce qui lui donne de la
souplesse pour travailler sur le fichier.

Ainsi, Ancestris permet, par ’ajout de rapports, créés par des développeurs
bénévoles, d’obtenir beaucoup de résultats a visionner sur son écran
d’ordinateur ou a imprimer. Cela facilite le classement d’ancétres, les échanges
dans la famille ou avec d’autres généalogistes.



Enfin, avec d’autres rapports de fonction, il est possible de faire des
vérifications sur le fichier, fusionner des individus entrés en doublon, obtenir
des statistiques, etc.

Le programme dont nous avions besoin n’existant pas, nous avons pris contact,
directement, avec les développeurs de ce logiciel par le biais de la liste de
discussion en ligne sur internet, et nous leur avons exposé nos besoins dans le
message suivant.
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RE: [GenJ] Traitement statistique - Reguéte de Nadine
Nadine Pellen
Fri, 19 Sep 2008 02:14:45 -0700

From: [EMAIL PROTECTED]

To: genjfml.arvernes.com

Date: Tue, 16 Sep 2008 21:37:58 +0200

Subject: Re: [GenJ] Traitement statistique - Requéte de Nadine

Bonsoir Nadine,

On Tuesday 16 September 2008 11:29, Nadine Pellen wrote:

1- analyser la

cohérence d’ensewble du fichier généalogigue : contrdle de cohérence des
données (voir gquels champs sont renseignés et lesquels ne le sont pas,
calouler la profondeur des généalogies pour chacgue patient,.) :

2- identifier avec

méthode et sans risgque d’erreur les fondateurs, les apparentements entre
walades ;

3- effectusr des

tris & plat et des tris croisés : mutations, lieux de naissance, familles,
ete

4- organiser

racionnellement les tris précédemment effectués ;

5- faire des

calculs statistiques et de l/analyse démographique : calcul d’espérance de
vie, taux de natalité, fécondité, mortalité, etc ;

6= une possibilité de mise & jour des données.

Aves Heredis je ne peux pas faire ces analyses.

Du coup, j'ai essayé de passerla base sur Access, sans succés, tout arrive
en une seule table. Sur Excel j'ai besoin de mettre des N° de famille, sosa
et génération pour m'y retrouver. Et le probléme est le passage ensuite
d'Excel & Heredis.

Voild pourquoi je me sSuis tournée vers vous avec une guestion : est-ce gue
Gend & lui tout seul ne permet pas de répondre & mes requétes.
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X Rechercher : | genea v‘r Suivant 1 Précédent & Surligner tout [ Respecter la casse

Terming
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Plusieurs développeurs nous ont répondu dont Frédéric Lapeyre qui s’est
proposé, dans un premier temps, de créer un rapport permettant de codifier
les différentes variables.

La codification mise en place repose sur un systeme de numérotation.

F. Lapeyre a donc créé un algorithme qui repére chaque malade et qui lui
donne un numérode 1 a 1 287.

Puis il a créé un autre rapport pour donner un numéro de famille a tous les
ascendants maternels du malade et un autre a tous les ascendants paternels.
Nous avons fait ce choix car un malade peut recevoir deux genes différents de
ses parents comme par exemple F508del/G551D. Il nous semblait donc
intéressant de pouvoir suivre différemment ses ascendants.

Ensuite, nous avons créé un autre algorithme pour attribuer un numéro de
« type Sosa » a tous les ascendants des malades.

La numérotation de Sosa-Stradonitz (Figure 17) est un systeme mathématique
de numérotation des ancétres en généalogie, nommée d’apres deux de ses
créateurs, Jérome de Sosa (qui reprend en 1676 une méthode inventée en 1590
par un historien allemand : Michel Eyzinger) et Stephan Kekulé von Stradonitz
(qui la reprit en 1898).

Cette méthode attribue le numéro 1 a I'individu étudié (le sujet, appelé « de
cujus » par certains, « probant » par d’autres ou encore « ego ») puis le numéro
2 a son pere et 3 a sa mere. Chaque homme a un numéro double de celui de
son enfant (2n) et chaque femme un numéro double de celui de son enfant,
plus un (2n + 1).

Sauf le numéro 1, les femmes portent un numéro impair et les hommes un
numéro pair.

Figure 17 : La numérotation de Sosa-Stradonitz
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Pour trouver le numéro d’un peére, on multiplie donc par 2 le numéro d’un
enfant.

Pour trouver le numéro d’'une mere, on multiplie donc par 2 le numéro d’'un
enfant et on ajoute 1.

ATinverse pour trouver le numéro d’un enfant, on divise par 2 le numéro du
pere ou on retranche 1 au numéro de la mére avant de le diviser par 2.

Dans notre cas, nous avons donné un numéro de « type Sosa ». C’est-a-dire que
nous avons pris le numéro du malade auquel nous avons ajouté la lettre S puis
écrit le numéro Sosa (N°du malade+S+N°Sosa). Par exemple, il a été attribué le
code 26750000004 pour le grand-pére paternel du malade 267.

Nous avons procédé de la méme maniére pour attribuer un numéro de
génération a chaque individu. Nous avons pris le numéro du malade auquel
nous avons ajouté la lettre G puis écrit le numéro de génération (N°du
malade+G+N°de génération). Par exemple, il a été attribué le code 267G0003
pour les grands-parents du malade 267.

Ainsi, chaque malade a un numéro d’identification unique, tous les ascendants
ont un numéro de famille, un code de type Sosa et un code de génération.

Les individus peuvent bien sir avoir plusieurs numéros de famille, Sosa et de
génération s’ils ont dans leur descendance plusieurs malades. Cette



codification n’existe dans aucun logiciel de généalogie. Il s’agit d’'une création
pour les besoins de I’étude.

Un autre rapport a été créé afin de marquer les malades, les porteurs, les semi-
fondateurs et les fondateurs, par génération, pour calculer la profondeur
généalogique.

Les numéros individuels, les numéros de générations, les numéros Sosa et les
numeéros de famille ont tous été automatisés afin d’éviter les sources d’erreur
et d’anonymiser les données (Figure 18).

Une fois toutes ces étiquettes générées par le biais d’'un rapport, la sortie
s’effectue en format CSV". Ce fichier en CSV, nous pouvons 'ouvrir sous Excel
ou nous avons toutes nos données ordonnées et en état d’analyse.

Figure 18 : Exemple du fichier CSV ouvert dans un tableur

! Comma-separated values (CSV) est un format informatique ouvert représentant des données
tabulaires sous forme de « valeurs séparées par des virgules ».

Un fichier CSV est un fichier texte (par opposition aux formats dit « binaires »). Chaque ligne
correspond a une rangée du tableau et les cellules d’'une méme rangée sont séparées par une
virgule.

Une ligne est une suite ordonnée de caractéres terminée par un caractéere de fin de ligne (line
break — CRLF), la derniére ligne pouvant étre exempt de ce dernier.
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1

2 Ruxx  Axax 1] 0 0 fondateur

3 Quxx  Nxxx 518G000011 1 5185001602 fondateur

4 Qoo N 518G000007 1 5185000116 identifié La Martyre 29144 Finistére Breta
5 Rxxx  Axxx 518G000010 1 5185000711 fondateur

6 Foox  Ax 518G000011 1 5188001193 fondateur

7 |Foox Axxx 409G000010+518G000013 3 40958000861+518! fondateur

8 R Faxx 518G000010 1 5185000617 identifié Ploudiry 29180 Finistére Breta
9 Ruxx  Gaxx 0 0 0 fondateur

10 |Rooox T 518G0000L1 1 5185001179 fondateur

11 Rxxx  Muxx 0 0 0 identifié Lampaul-Gu 29097 Finistére  Breta
12 Roox Yoo 518G000012 1 5183002468 fondateur

13 |Foox (Yo 518G000011L 1 5185001234 identifie Ploudiry 29180 Finistére Breta
14 Qoo Faom 518G000006 1 5188000058 identifié Pencran 29156 Finistére Breta
15 |Qux  Fox 518G000010+700G000012 2 5185000928+700: fondateur

16 |Quxx  Mmxx  510G000012+518G000012+518GI 3 5105003161+518! fondateur

17 Qmox Moo 518G000010 1 5185000801 identifié

18 Quxx Muxx  518G000012 1 5185003543 fondateur

19 |Qxxx  Guox 518G000008+700G000010 2 5188000232+700! identifié Pencran 29156 Finistére Breta
20 Quor Do 518G000005 1 5183000029 identifié Le Tréhou 29294 Fmistére Breta
21 |Quxx | Joxx 518G000009+700G000011 2 5185000464+700! identifié Pencran 29156 Finistére Breta
22 Quox Jowm 700G000009 1 7008000470 identifié La Martyre 29144 Finistére Breta
23 Cox  |Coxx G49G000010 1 6495000991 identifié

24 Cxxx Mo 0 0 0 fondateur  Edern 29048 Finistére Breta
25 Cxox Moo 649G000011+649G000010 1 6498001659+64%! identifié

26 |Cxxx | Jaoxx 649G000013+-649G000012+-649GI 1 6495006636+649! fondateur

Ce travail de collaboration entre une doctorante et un développeur bénévole
nous a permis de créer un véritable outil qui permet de visualiser les couples
fondateurs, les apparentements entre malades et les niveaux de génération. Ce
rapport nous permet aussi de travailler sur la complétude des données, les
coefficients de parenté et de consanguinité.

Actuellement, ce programme fait partie intégrante du logiciel Ancestris.

Figure 19 : La gestion des données

Vérification du Controle de Uniformisation Gestion des Codification et

fichier de base cohérence des données doublons anonymisation




VIlL.4 Les techniques d’analyse

Une fois la base de données généalogiques mise a jour, il s’agit de la passer du
logiciel de généalogie qui est utilisé pour stocker les données, configurer les
arbres généalogiques et les visualiser, a une base de données relationnelles
afin d’étudier le détail des données individuelles et globales, de faire des tris a
plat et des tris croisés a des fins de traitements et d’analyses statistiques.

Les analyses porteront ensuite sur la double dimension de notre fichier
ascendante et descendante afin de repérer les liens de parenté et les effets
fondateurs.

Puis, une comparaison avec une population témoin se révélera nécessaire pour
vérifier la particularité des comportements démographiques.

Enfin, une cartographie nous permettra d’identifier et de visualiser les isolats
potentiels.

VIl.4.a La description des données

La premiére étape consiste en une analyse descriptive des données
généalogiques. Les principaux indices pour décrire le corpus sont la
complétude, I'implexe, la profondeur généalogique. Toutes ces notions ont été
résumées dans un document de travail produit par M. Jomphe, M. Tremblay et
H. Vézina lors de leur travail sur le fichier BALSAC (Jomphe M. et al., 2004).

Une géneéalogie ascendante est constituée d’un ego, dans notre cas il s’agit d’'un
porteur sain, de k fondateurs ou semi-fondateurs. Un fondateur est défini
comme un ancétre pour lequel aucun de ses parents n’a été retracé tandis
qu'un semi-fondateur est un ancétre pour lequel un seul de ses parents a été
identifié.

D’un point de vue génétique, ’ascendance est le vecteur d’introduction des
genes dans la population. En considérant un géne a un locus donné pour un
sujet a la base de ’ascendance, I’alléle est nécessairement introduit par un des
fondateurs en suivant un des chemins généalogiques liant le sujet au
fondateur.



La complétude d’'une ascendance fait office de critique des sources parce
qu’elle caractérise I'information permettant la reconstitution des généalogies.
Cest un moyen d’évaluer la comparabilité des groupes de généalogies.

Ainsi, la complétude d’une ascendance a la génération i est un indice de
Pinformation disponible a cette profondeur. L'indice de complétude C; d’une
table d’ascendance est le rapport du nombre d’ascendants connus sur le
nombre d’ascendants attendus, a chaque génération x. La formule est donnée
par:

Nb. d'ascendants connus a la génération i (x 100)
Nb. d'ascendants attendus a la génération i

Ci(en %) =
Le dénominateur de I’équation est égal a 2 multiplié par le nombre d’ego.

Nous avons automatisé ce calcul pour chaque ego.

L’'implexe Ii est le rapport entre le nombre d’ancétres distincts qui composent
lascendance et le nombre d’ancétres théoriques :

# ancétres distincts a la génération i

Ii= 22]
J

Cest un indice qui, mis en relation avec la complétude, donne une évaluation
de la consanguinité présente dans ’ascendance a chaque génération.

La profondeur généalogique des ascendances, aussi appelée entropie, donne la
valeur moyenne de la génération des fondateurs d’'une ascendance. Elle est
basée sur la formule de calculs éditée par M. H. et P. Cazes (Cazes M.-H. et Cazes
P, 1996) prenant en compte la présence de « semi-fondateurs ».

Pour comprendre cette mesure, il faut considérer la longueur du chemin de
transmission d’un géne. La probabilité que la transmission se fasse par le
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chemin i est 2. C’est la longueur moyenne de la transmission entre le
fondateur qui a introduit le géne et le sujet.

A chaque génération, chaque fondateur contribue a sa génération (du point de

vue de la profondeur généalogique) d’un facteur égal a T ouTi= 2' représente

1

le nombre d’ascendants attendus a cette génération.

F. ..,
L’ensemble des fondateurs a une contribution de T (Fl étant le nombre de

1

fondateurs a la génération i). Mais chaque semi-fondateur contribue également

a cette génération d’un facteur réduit de moitié, égal a o7 et 'ensemble des

semis-fondateurs a une contribution de ﬁ (Si étant le nombre de semi-
i
fondateurs a la génération i). Ainsi, a une génération donnée i, chaque

fondateur est associé a une probabilité T chaque semi-fondateur a une

1
probabilité o7 et chaque individu identifié & une probabilité nulle. On a :

Si on associe, a chaque génération considérée, la suite des chiffres (0, 1, 2,..., n),
on peut calculer la moyenne de la profondeur des générations, M; comme étant
égalea:

i=0

Ou i est le niveau de génération.

Et la variance de la profondeur des générations s’écrira :

11



F, S,

4
T, 2T,

1

2 .2 2
V1:G1:Zl - M;
i

Ces différents calculs sont intéressants en tant qu’indicateurs de la quantité de
Pinformation contenue dans les ascendances.

La difficulté repose sur le fait que nous n’avons pas qu’une seule ascendance
mais des milliers. I’automatisation de ces calculs était donc nécessaire. Nous
avons créeé grace a Fréderic Lapeyre sous Gen] des algorithmes permettant la
réalisation de ces équations.

Tous ces traitements se font grace a différents rapports créés sous GenJ entre
septembre 2008 et février 2009 (Annexe 6). Les données sont exportables en
format CSV.

D’autres solutions ont été envisagées, néanmoins, privilégiant la facilité
d’utilisation pour un néophyte et 'indépendance procurée par les assistants
qui permettent de créer ses propres requétes, formulaires et états, c’est le
systeme développé sous GenJ qui a été retenu.

Le passage sous Access, avec le soutien d’Elise Bonomo, chargée de projets
Systeme d’Information et de Communication du Centre de Référence
Mucoviscidose de Nantes, et la création d’'une base de données par deux
étudiants ingénieurs en derniére année de ’Ecole Nationale Supérieure des
Télécommunications de Bretagne se sont révélés trop compliqués a
l'utilisation.

L’objectif fixé était de transférer toutes les données actuellement présentes
dans la base de données du logiciel de généalogie vers une base de données qui
permette une analyse et une exploitation de ces données. Seul Gen]J a pu
répondre a ce besoin.

VIil.4.b Ascendance et descendance

12



Une de nos quatre hypothéses avance I’existence de possibles effets fondateurs
par mutation. Pour le vérifier, nous allons nous pencher sur des généalogies
ascendantes. « Une généalogie ascendante est un ensemble fini et structuré
d’individus qui, tous, sont les ancétres a différentes générations d’un individu
distinct des précédents et que I’'on appelle ego. Ego constitue le point initial
alors que la fin d’une généalogie ascendante est indiquée par les ancétres
fondateurs, individus dont les parents sont inconnus, et par les semi-
fondateurs, individus dont un seul des parents est inconnu. » (Létourneau E. et
Mayer F.M., 1988, p. 215). Il s’agira d’identifier les fondateurs qui ont le plus de
malades dans leur descendance, de les localiser dans le temps et dans I’espace.

On travaillera alors a partir des ego, c’est-a-dire des porteurs sains, pour
lesquels on aura reconstitué la généalogie.

Cest la confrontation de ’ensemble des arbres généalogiques qui nous
permettra de retrouver par bouclages successifs le ou les effets fondateurs. Un
bouclage est en fait un cycle vertical qui ferme par un mariage d’ancétres
communs 'union entre deux individus. Ainsi deux malades sont reliés entre
eux par un ancétre commun.

Cette dimension ascendante directe nous apportera des informations sur la
population des porteurs et donc des malades. Est-elle homogeéne par rapport
aux différentes mutations ? Quels sont les apparentements existants ? D’un
point de vue géographique, assiste-t-on a des phénomenes d’endogamie ou
plutdt d’exogamie ? Retrouve-t-on un seul couple d’ancétres pour tous les
porteurs ? Assiste-t-on a des migrations importantes ? Que peut-on dire du
marché matrimonial ? Des renchainements d’alliances ? De la mortalité face
aux grandes épidémies ? Sur le plan sociologique on trouvera la de la matiére
pour quantifier le degré d’homogamie des ancétres (métiers, situation
géographique limitée, échanges matrimoniaux a partir de tres petites unités
géographiques, dates, lieux ...).

Les individus ou couples fondateurs une fois identifiés, nous nous pencherons
sur la dimension descendante de leurs généalogies. On détermine ainsi la

« population a risque » présente dans la base de données et issue des
fondateurs. Ce sont des individus qui ont une probabilité non nulle d’étre
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porteur du ou des genes déléteres. Nous tacherons de mesurer leurs
apparentements et d’identifier d’éventuelles agrégations géographiques.

L’apparentement peut se calculer de deux fagons : par la consanguinité et par
la parenté.

Un individu est dit consanguin lorsque ses parents sont apparentés. On mesure
la consanguinité par le coefficient de consanguinité F défini comme la
probabilité qu'un individu ait hérité de deux alléles identiques au méme locus,
I'un venant de son pére et ’autre hérité de sa mere.

La valeur du coefficient de consanguinité d’un individu B est égale au
coefficient de parenté de ses parents P et M. Il est calculé de la facon suivante
(Wright S., 1922) :

F(B) = @ (B, M) = 2 2 1/2"" " (14 F (4))
A C

ou:

A = ancétre commun a P et M

C = chemin généalogique reliant B; a B, en passant par un ancétre commun A

m(A,C) = nombre de générations entre le pere P et un ancétre commun A en
passant par le chemin généalogique C.

n(A,C) = nombre de générations entre la mere M et le méme ancétre commun A
en passant par le chemin généalogique C.

Y, =somme de tous les ancétres communs

L= somme de tous les chemins généalogiques possibles entre le pere P et la
mere M qui passent par 'ancétre commun A

Figure 20 : Généalogie représentant deux sujets apparentés (P et M) et un individu dit
consanguin (B)
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Outre la consanguinité, il nous est apparu intéressant de nous pencher sur les
cousinages entre porteurs sains. Un cousinage est un lien de parenté entre
deux individus. Le cousinage peut se situer a différents degrés, ceux-ci sont
fonction, en droit canon, de I’éloignement en nombre de générations avec
Pancétre commun.

Michel Moro, généalogiste bénévole au Centre Généalogique des Cotes d’Armor
et développeur en informatique, a créé spécialement pour nous un logiciel
intitulé Granite-Muco® (Figure 21). Entre autres, il nous permet de vérifier les
liens de cousinages entre tous les individus de la base.

Figure 21 : Exemples de fonctions développées sous Granite-Muco

2 Cette application est une extension d’un outil (Granite) déja développé pour gérer et comparer les généalogies
ascendantes de contributeurs, au sein de 1’association costarmoricaine.
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ECG22 2009
| | Maintenance Aide

Exécuter [a commande Effacer les données

Sélectionnez votre commande
Al. Recherche Multicritéres (edition avec liens de navigation) =
A2, Recherche Multicritéres [dition en tableau)

X Nom Prénom
B1. Tracé de cousinages PAR COUPLE pour l'ascendance #1
B2. Trace de cousinages PAR COUPLE entre DEUX ascendances
B3. Tracé de cousinages PAR SOSA pour 'ascendance #1 Année Min Annc SNk
C1. Tableau de cousinage de I'ascendance #1
C2. Tableau de cousinage & 360° de 'ascendance #1
C3. Tableau Croisé de cousinages des ascendances (voir Liste du TC) Commune/Subdiv. Codeslnsce

C4. Tableau Croisé de cousinages des porteurs d'un méme génotype (critéres)
D1. Liste d'ascendance de 'ascendance #1

03, Lignée Agnatigue d'ascendance (Hommes) de l'ascendance #1 Type acte
D4. Lignée Agnatique d'ascendance (Femmes) de l'ascendance #1
D5, Lignée Cognatigue de descendance (H & F) de 'ascendance #1

E1. Liste des généalogies d'un groupe de population Nom Conjoint Prénom Conjoint
E2. Caractéristiques générales d'un groupe de population

E3. IMDI couvrant un maximum de porteurs d'un groupe donné
E4. Recherche des cousinages par génération entre malades d'un groupe donné Nom Mére Prénom Mére
E5. Modifier e Statut dune personne (MN* Granite / Mo Sosa)

EE. Modifier le Statut de plusieurs personnes d'une méme généalogie (TC)
E7. Sauvegarder les Statuts autres gue ™I (Statuts_aaaa_mm_jj_hh_mim.csv) Ascendance #1  Ascendance #2
ES. Modifier le Génotype d'une personne (N° Granite / Mo Sosa)

ES. Modifier le Génotype de plusieurs personnes d'une méme généalogie (TC)
E10. Sawegarder les Génotypes autres que vide' (Genotype_aaaz_mm_jj_hh_mrm.csv) N° Sosa Génération
F1. Contrile global des données de la base

F2. Fréquence d'apparition des génotypes par départerment breton =

Prénom Pére

F3. Dénombrerment des cousinages entre toutes les généalogies Mutation Fond de carte
F4. Informations globales par généalogie bretonne
F5. Liste des sosas manguants de l'ascendance #1

FE. Afficher les implexes de l'ascendance #1 Statut Groupe

F7. Calcul de consanguinité par groupe pour les parents de malades et le malade Faites un choix Toute population [P
F& Cuelgues données Gend pour les enfants du Porteur #1 zg: 'F?:rrt"zzre

F39. Correspondance entre un WOIMNDI et N° d'ascendance Granite Porteur Sain

F10. Correspondance entre le couple (M® d'ascendance Granite + sosa) et un NOINDI Porteur Sain Hyp.

F11. Liste des IMDI au statut Non Porteur, par département bzh Fondateur =1 [bzh3g+1078delT T,
F12. Couples Communs des généalogies des Non Porteurs bzh3g (hés en bzh)

GO. Carte de France des généalogies bretonnes (critére MAL =l

Liste du TABLEAU CROISE (exemple : 20339;20661;30351)

En parallele, sous GenJ, nous avons rajouté une fonction permettant le
repérage automatique du nombre de malades engendrés et du nombre de
famille d’appartenance. En effet, si un couple a dans sa descendance 12
malades mais que 4 d’entres eux sont issus de la méme fratrie, il nous semblait
important de pouvoir visualiser cette information, c’est pourquoi nous avons
séparé les deux informations sur la descendance connue atteinte en famille et
patients.

Cette dimension descendante nous permet d’observer concretement l’action
des forces et des mécanismes évolutifs ainsi que les effets qui en dérivent.

C’est une perspective qui integre I’histoire démographique, sociale,
généalogique et génétique.

Elle permet d’évaluer les conséquences de l'effet fondateur, du choix du
conjoint, des épidémies, des flux migratoires, de la consanguinité, de
I’endogamie, de ’évolution des isolats.
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VIil4.c La comparaison

Par la suite, nous souhaitons rechercher si les comportements socio-
démographiques de la population étudiée expliquent la fréquence élevée de
I’allele muté dans la population. A cette étape, une comparaison entre deux
populations est nécessaire.

Nous avons pris ’option de comparer les trajectoires familiales d’individus
porteurs et non-porteurs. Ces personnes ont toutes effectué un test génétique
qui a révélé leur statut. Nous avons 189 ascendances de grands-parents
porteurs et 141 ascendances de grands-parents non-porteurs.

Les comparaisons portent sur des caractéristiques démographiques comme : le
choix du conjoint, I’'union et la consanguinité, ’endogamie et les migrations.

Les mariages se sont-ils fait entre deux individus nés dans le méme canton, la
méme commune ? Combien d’individus se sont mariés, sont morts la ou ils sont
nés ? Y a t-il une population qui se démarque par un plus grand nombre de
ruptures d’unions et de mariages successifs ? Ya-t-il plus de mariages
consanguins dans les familles de porteurs ? Combien d’individus se sont
mariés avec une personne apparentée ? A quel degré ?

Apercoit-on des différences notables dans nos deux populations au niveau des
lieux de mariage, naissance, déces des ego et de leurs ascendants ?

Apercoit-on des différences notables au niveau des parcours migratoires des
ancétres ?

Rencontre-t-on plus de meéres célibataires dans un groupe ou l'autre ?

Au niveau de la mortalité, a quel 4ge sont morts, en moyenne, les individus ?

Les réponses a ces questions et la comparaison entre ces deux groupes
génétiquement distincts nous permettront de caractériser les particularités des
comportements des porteurs par rapport aux non-porteurs.

Vil.4.d La cartographie
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Enfin, notre quatrieme hypothese développe le fait que les différentes
mutations se seraient développées dans des isolats et s’y seraient maintenues
jusqu’a une période récente. Nous souhaitons réaliser une cartographie de nos
ascendances pour vérifier ce dernier point.

En 2009, Michel Moro, Frangois Boucher et Guy Mahé, du CG22, ont créé, a
cette intention, tout un systeme de cartographie. M. Moro I’a ensuite intégré a
Granite-Muco comme le montre la figure ci-dessous.
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Figure 22 : La cartographie sous Granite-Muco

0. Carte de France des génealogies bretonnes (critére MAJ

1. Carte de France des génealogies non bretonnes (critére MAJ)

2. Cartographie d'un patronyme (dates, N* PS, Géné., mutation)

53. Cartographie des mariages entre TOP 100 MNoms (BZH) ~ 2 mn

4. Cartographie des communes avec personnes @ méme lieu NMD (critéres)
5. Cartographie des communes a Couples Communs selon nb max malades
GB. Cartographie globale d'un génotype par commune {fond de carte réglable)
7. Cartographie des généalogies par groupe, par génération, par type d'acte
8. Cartographie des membres de la généalogie #1 selon génération

9. Cartographie des générations entre Sosa #1 et un Couple Comrmun

H1. Ancétres ayant dans leur descendance au moins 10 parents de malades
H2. Ancétres ayant le plus de porteurs dans un groupe avec mutation

H3. Liste des Couples Communs a plusieurs généalogies (selon critéres, dont groupe)
H4. Age moyen au déces des individus (selon critéres, dont groupe)

H5. Frégquence des Communes, Moms et Prénoms (inscription Top 100 Noms)

Ascendance #1

N* Sosa

Mutation

Statut

Han [dertifié
Mon Porteur
Paorteur Sain
Forteur S=in Hyp.
Fondateur X

Ascendance #2

Génération

Fond de carte

Communes -

Groupe

bzh
bzhZg
bzh3g+Fa0Sdel
bzh3g+E5510
bzh3g+1078delT ¥

J1. Tableau de cousinages - PDF, tri par générations, mode Portrait
2. Liste des parents de malades ¢ nar Nom {autres tris p

Liste du TABLEAU CROISE

{exemple : 20339;20661;30351)

Ces cartographies nous permettront de localiser les individus ayant le plus de
malades dans leur descendance et de vérifier ainsi, géographiquement,
I'existence de foyers. Cette cartographie par génération illustrera, par la suite,
les déplacements de populations.

Autrement dit, ou sont nés les malades ? D’ou sont leurs parents et leurs
ancétres communs ?

Nous avons testé plusieurs fonds de cartes : communes, cantons,
arrondissements, départements, évéchés, réseau hydrographique, frontiére
linguistique, pays bretons. Seuls deux fonds de cartes étaient exploitables au
niveau des résultats : les communes et les évéchés. En effet, la commune
représente une entité de base bien définie et qui a peu évolué dans le temps.
Quant aux évéchés, ils correspondent davantage a une réalité historique et
culturelle en Bretagne. Nous avons pu nous en rendre compte par la
cartographie.

On peut, par ailleurs, aussi présenter une cartographie contemporaine de la
maladie et des mutations en Bretagne et envisager la tendance a venir.

Une telle base de données est un instrument complexe, long a construire et
lourd a exploiter, qui exige un travail constant et rigoureux. Mais des progres
importants ont été réalisés, grace a 'informatique, sur le plan des méthodes de
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saisie, de validation des données, des techniques de gestion de fichier, de
I’équipement lui-méme. Néanmoins, les difficultés rencontrées tout au long de
cette gestation ont été nombreuses.

Premiérement, il a fallu reprendre un travail entamé il y a pres de 20 ans. M.
Chaventré avait constitué un fichier par famille, il imprimait ensuite des
arbres généalogiques et vérifiait les apparentements, manuellement. La
création d’un fichier unique et d’'une méthode algorithmique de calcul nous
ont permis de vérifier ces connexions de maniére plus fiable.

Deuxiemement, une mise a jour des données s’est vite imposée. Il a alors fallu
organiser la collecte des nouvelles ascendances généalogiques, demander des
autorisations aux TGI, respecter les recommandations de confidentialité de la
CNIL, mettre a jour les informations moléculaires et sociales, gérer
laugmentation de la taille du corpus et normaliser toutes les informations. De
plus, cette mise a jour est illimitée. A chaque nouveau patient dépisté, elle
augmente. De méme, la base pourrait a ’avenir étre étendue a d’autres
malades, voire d’autres maladies.

Une troisiéme difficulté a consisté a choisir le support technique de la base de
données. Actuellement, nous rentrons les informations sous le logiciel
Généatique. Nous passons ensuite par le logiciel libre Gen] pour la mise en
place d’algorithmes. Un export au format CSV nous permet d’ouvrir le corpus
sous un tableur Microsoft Office Excel 2007 mais aussi sous la bibliotheque de
fonctions GENLIB développée par les chercheurs de I'institut scientifique de
Chicoutimi, le logiciel PUCK développé par le groupe de traitement de la
parenté et Granite-Muco. La souplesse de fonctionnement semble valider ce
choix.

Une quatrieme difficulté est née des données elles-mémes. Comme le signalent
de Braekeleer et Bellis (de Braekeleer M. et Bellis G., 1994), I'information
contenue dans les actes d’état civil est parfois lacunaire, surtout lorsqu’il s’agit
des registres paroissiaux, ou d’une fiabilité incertaine : erreurs
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orthographiques, changements de patronymes, de prénoms, age approximatif,
etc. La généalogie n’est pas une science exacte comme peut 'étre la génétique
et les actes d’état civil renseignent sur les liens « sociaux » qui ne sont pas
toujours les liens « biologiques ». On peut affirmer que tel malade est porteur
de mutations précises mais on ne peut pas affirmer que son pére de I’état civil
soit son ascendant génétique. De méme, les sources généalogiques (bien qu’en
Bretagne leur conservation soit exceptionnellement bonne), restent limitées
dans le temps et ne remontent pas a plus de 600 ans. Or, la mutation F508del a
été introduite en Bretagne, d’apres les calculs de Fichou et al. (Fichou Y. et al,,
2008), il y a environ 3 000 ans. Nos résultats sont donc limités dans le temps et
dans I’espace pour cette mutation tres fréquente. Autrement dit, nous risquons
de trouver plusieurs foyers et non pas un effet fondateur.

De plus, les données devenant si volumineuses, il a fallu s’équiper d’outils
informatiques suffisamment puissants et revoir réguliéerement nos techniques
d’analyses jusqu’aux derniers traitements en juin-juillet 2011.

Néanmoins, malgré ces difficultés, nous avons la chance de pouvoir prendre
appui sur des tuteurs (C. Rollet, G. Bellis et G. Rault) et de bénéficier de
I’évolution des systémes informatisés. L’aide de M. Moro a été essentielle dans
le traitement informatique.

Pour le travail réalisé, nous pensons avoir développé une démarche cohérente,
visant a controdler la qualité des données et nous avons l’assurance de travailler
sur un corpus se prétant bien a ’exploitation de données généalogiques.
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