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RESUME: Une enquete sociologique, menee aupres d'un echantillon representatif (N = 218) de la population atteinte 
de dystrophie myotonique (DM), permet d'analyser la relation entre certains comportements demographiques des 
malades (nuptialite, fecondite) et les mecanismes de la transmission du gene deletere. Les resultats demontrent une tres 
nette differenciation entre les comportements nuptiaux des femmes et des hommes atteints de DM. Alors que l'eligibili-
te au mariage des hommes a considerablement diminue, les femmes atteintes continuent a se marier jeunes et dans une 
proportion presque equivalente a la population feminine du Saguenay-Lac-Saint-Jean. L'enquete fait egalement ressor-
tir que la fecondite moyenne des individus maries au Saguenay-Lac-Saint-Jean surpasse la fecondite observee dans les 
populations atteintes reperees dans d'autres pays. Nous observons egalement une surfecondite masculine. Ce fait demo-
graphique explique la surrepresentation de transmetteurs masculins constatee aujourd'hui. Cependant si les tendances 
actuelles se maintiennent, ce sont les femmes surtout qui risquent de transmettre la DM aux generations futures. De 
telles conclusions permettent d'illustrer comment la transmission et la dispersion d'un gene dominant suivent des 
itineraires qui ne doivent pas etre dissocies de l'ensemble des caracteristiques socio-culturelles. Elles fournissent egale­
ment des pistes utiles dans l'elaboration de certains programmes preventifs. 

ABSTRACT: Myotonic Dystrophy: II Marriage, Fertility and Gene Transmission. A sociological study, using a 
representative sample (N = 218) of the myotonic dystrophy population, made possible an analysis of the relationship 
between certain demographic characteristics (marriage, fertility) and the mechanisms involved in the transmission of 
the deleterious gene. The results show a clear differentiation between the marriage rate of women and men affected by 
myotonic dystrophy. Whereas men show a considerable decline in marriage eligibility, women continue to marry at a 
young age and in a proportion almost equal to that of the unaffected population. The study also indicates that the aver­
age fertility rate among married patients in the Saguenay-Lac-Saint-Jean exceeds the fertility rate reported from affect­
ed populations found in other countries. Our study shows an above-normal male fertility rate. This demographic fact 
explains the overrepresentation of male transmitters noted in the affected population. However, if present trends 
remain unchanged, women will be more likely to transmit myotonic dystrophy to future generations. These conclu­
sions illustrate how the transmission and spread of a dominant gene follow a pattern that cannot be dissociated from 
the socio-cultural characteristics taken as a whole, particularly demographic characteristics. They also provide us with 
useful avenues for setting up future prevention programmes. 
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La dystrophie myotonique (DM) est une genopathie trans-
mise selon le mode autosomal dominant. Un tel mode de trans­
mission peut provoquer une prevalence tres elevee dans une 
population lorsque certaines conditions y sont associees. 
Compte tenu de la tres forte prevalence de cette affection au 
Saguenay-Lac-Saint-Jean (SLSJ), Quebec (196 cas pour 
100,000 habitants, en 1986),' il importe de rechercher les fac-
teurs particuliers qui peuvent etre associes a un tel phenomene 
endemique. 

Une attention particuliere doit etre portee, d'une part, a l'e-
tude de certains mecanismes connus en genetique des popula­
tions (effet fondateur, selection naturelle, echanges 
migratoires)2 et, d'autre part, a l'analyse des mecanismes d'ac-

croissement naturel (nuptialite, fecondite) de la sous-population 
atteinte. 

Notre interet pour la nuptialite et la fecondite des malades a 
donne lieu au questionnement suivant. Les individus atteints de 
DM ont-ils des comportements de nuptialite et de fecondite dif­
ferents des individus non atteints? Les comportements de nup­
tialite et de fecondite des femmes atteintes sont-ils differents de 
ceux des hommes atteints? Le gene DM est-il transmis par une 
proportion equivalente d'hommes et de femmes? 

Les publications medicales se sont interessees a la nuptialite' 
de ces malades3 et ont discute largement de leur fecondite. 
Differents auteurs soulignent leur sous-fecondite relative 3"5 
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qu'ils attribuent tantot a l'atrophie testiculaire observee chez les 
hommes atteints,4"5 tantot aux problemes de grossesse et aux 
avortements spontanes chez les femmes atteintes.5 On a observe 
egalement un ecart entre la fecondite des femmes mariees et 
celle des hommes maries.3"5 Toutefois, des recherches moins 
recentes (Bell, Thomasen)^ ont observe chez les individus 
atteints, une fecondite elevee et tout a fait comparable a celle 
des individus non atteints des memes families. 

Le present article s'interesse aux comportements demo-
graphiques de tels malades. Apres avoir analyse leur nuptialite 
et leur f&ondite, nous etablirons s'il y a une surrepresentation 
de transmetteurs paternels ou maternels du gene DM au SLSJ. 

MATERIEL ET METHODES 

C'est a l'aide des donnees d'une enquete sociologique menee 
aupres d'un echantillon representatif (N = 218) de la population 
atteinte de DM au SLSJ (N = 462), que nous pouvons realiser 
l'analyse des comportements nuptiaux et feconds. La 
m&hodologie de notre enquete et la strategie d'echantillonnage 
ont deja 6te exposees dans la premiere partie de ce texte publiee 
dans le present numero. L'analyse de la transmission du gene 
DM a 6t6 effectuee a propos des malades pour lesquels l'infor-
mation n6cessaire etait disponible en 1983, c'est-a-dire 385 cas. 

Les malades sont tous connus de la Clinique de dystrophic 
musculaire de l'Hopital de Chicoutimi et sont atteints d'une 
forme symptomatique de cette genopathie.' 

RESULTATS ET DISCUSSION 

1. Nuptialite 
Pour 6tudier les comportements nuptiaux des individus 

malades, nous avons consideYe leur declaration d'etat matrimo­
nial et leur age au premier mariage. Au moment de l'enquete, on 
constate une difference statistiquement significative entre l'etat 
matrimonial declare des femmes et des hommes atteints ages de 
15 ans et plus (X2 = 18,68; p = 0,001). Chez les hommes, on 
observe une tres forte propension au celibat (65,8%), le tiers 
seulement (34,2%) vivant ou ayant vecu maritalement. Chez les 
femmes, on d6couvre un profil plus habituel: la majorite 
(64,4%) sont mariees ou l'ont ete ou vivent maritalement, le 
tiers (35,6%) demeurent encore celibataires. Selon le sexe, les 
proportions d'individus celibataires ou maries sont done totale-
ment inverses. 

Un examen de la nuptialite, en tenant compte de l'age des 
individus, (figure 1) montre que chez les hommes, une tres forte 
proportion des moins de 45 ans est celibataire (85,7%) alors que 
chez les femmes, cette proportion est de 46,2%. Parmi les indi­
vidus ages de 35 ans et moins, le pourcentage de celibataires 
s'eleve a 90,7% chez les hommes comparativement a 58,7% 
chez les femmes. Toutes ces differences sont statistiquement 
significatives. Par contre, les hommes et les femmes de 55 ans 
et plus, declarent des etats matrimoniaux presque semblables. 
(Precisons qu'il n'y a pas homogamie des manages et que dans 
cette figure les hommes ne sont pas les conjoints des femmes). 

Lorsque nous considerons l'age au premier mariage, nous 
decouvrons que le calendrier de nuptialite constitue un autre 
indicateur de la reduction de l'eligibilite" au mariage des 
hommes atteints. lis se sont maries a un age plus avanc6 que les 
femmes (27,5 ans en moyenne comparativement a 22,0 ans en 
moyenne). Cette difference est statistiquement significative 
(t-test = 5,14; p = 0,001). Un phenomene important est observed 
au cours des generations, les hommes ont retarde de plus en 
plus leur mariage alors que les femmes ont manifest^ une rela­
tive Constance dans leurs comportements. Pour les promotions 
de mariages contractus avant 1961, la moyenne d'age des 
hommes est de 25,5 ans (ecart-type = 3,0 ans) comparativement 
a 30,1 ans (ecart-type = 8,2 ans) pour les promotions de 1961 a 
1982. Au cours des memes periodes, chez les femmes atteintes, 
la moyenne d'8ge au premier mariage est passed de 21,6 ans 
(ecart-type = 3,0 ans) a 22,3 ans (ecart-type = 3,5 ans). De plus, 
seules des femmes atteintes ont eu tendance a se marier avant 
l'age de 20 ans; aucun homme ne s'est marie avant 20 ans (soit 0 
sur 39), comparativement a 28,4% chez les femmes (soit 19 sur 
67). 

Nous retenons de cette analyse que les femmes atteintes de 
cette genopathie ont toujours eu tendance a se marier plus 
jeunes que les hommes, quelles que soient les promotions de 
mariages considerees. Les comparaisons avec les donnees 
quebecoises demontrent des hearts bien differents selon qu'il 
s'agit de femmes ou d'hommes atteints de cette maladie. Alors 
que les femmes atteintes de DM se sont toujours mariees plus 
jeunes que les Quebecoises, les hommes atteints ont eu ten­
dance, a partir de 1961, a se marier plus tard que les 
Quebecois.7 lis ont merae eu tendance a retarder de plus en plus 
leur mariage avec le temps. 

Compares aux individus repertories dans les publications 
medicales, les malades sagueneens se marient dans une propor-
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tion relativement equivalente.5 Par ailleurs, la population 
atteinte de DM declare une sous-nuptialite par rapport a la popu­
lation regionale (41,3% comparativement a 61,1%). Les 
hommes atteints se particularisent puisqu'ils sont deux fois 
moins nombreux que leurs homologues sagueneens a vivre mari-
talement.8 D'ailleurs, pareille sous-nuptialite masculine, a deja 
et€ relevee par Klein.3 Par contre, la nuptialite des femmes 
atteintes n'est que legerement inferieure a celle des 
Sagueneennes. 

Plusieurs questions surgissent alors. Les hommes malades, 
aujourd'hui ages de plus de 45 ans, auraient-ils vraiment profite 
d'un plus grand degre d'eligibilite au mariage? Les contraintes 
culturelles (au sens large) imposees a cette generation 
d'hommes avaient-elles un caractere moins selectif que celui 
constate1 chez les generations recentes? La meme maladie se 
manifestait-elle avec la meme severite il y a trente ou quarante 
ans? Une observation longitudinale chez les generations 
recentes, de la relation entre l'etat matrimonial et le degre d'at-
teinte, pourrait fournir eventuellement quelques elements de 
rdponse. 

2. Fecondite 

Avant d'examiner si les comportements feconds sont dif-
feYentiels selon le sexe de l'individu atteint, il importe de 
souligner d'abord que les individus maries au SLSJ ont ete plus 
feconds que les autres malades observes dans d'autres pays. 
Nous observons au tableau 1 que la fecondite moyenne des 
individus maries dans la region a l'etude (3,25 enfants) surpasse 
largement celle relatee par differents auteurs5 (les moyennes 
oscillent entre 1,90 enfant et 2,70 enfants). 

Les couples touches par la DM se sont comportes comme les 
membres de leur region d'appartenance.9 Les individus atteints 
que nous avons interviewes sont presque tous nes dans la region 
du SLSJ (98,6%). lis appartiennent a une communaute extreme-
ment homogene sur le plan culturel (de race blanche, franco­
phone et de confession catholique) et cette homogeneite cul-
turelle a ete constante dans le temps. De plus, la dynamique de 
la croissance de la population regionale «s'explique avant tout 
par le maintien, jusque vers 1960, d'une fecondite tres elevee».10 

La population regionale a adopte un regime de fecondite con-
tr616e une decennie plus tard que ne font fait les Quebecois en 
general. Par consequent, «les indices de fecondite (generale ou 
legitime) y sont toujours plus eleves que dans l'ensemble du 
Quebec entre 1852 et 1971».10 Pour la periode plus recente, 
nous observons les memes tendances: l'indice synthetique de 

fecondite est relativement plus eleve dans cette region que celui 
observe dans l'ensemble du Quebec.7 

Le tableau 1 revele de plus que la fecondite moyenne des 
individus malades au SLSJ, qui se sont maries, est statistique-
ment differente selon le sexe (t-test = 2,16; p = 0,03). Les 
hommes ont eu en moyenne 4,18 enfants alors que les femmes 
atteintes ont eu en moyenne 2,70 enfants. Dans les publications 
medicates, l'ecart observe entre la fecondite des femmes et celle 
des hommes maries atteints est relativement faible, et il ne va 
pas toujours dans le meme sens. Tantot, on constate une legere 
surfecondite masculine (Klein), tantot on constate une legere 
surfecondite feminine (Harper). Un phenomene important appa-
rait done dans la region a l'etude: parmi les malades qui se sont 
maries, les hommes presentent une fecondite plus vigoureuse 
que les femmes. 

Toutefois, lorsque nous considerons, au tableau 1, la fecon­
dite moyenne generale des individus atteints, qu'ils soient maries 
ou celibataires (1,59 enfant), les ecarts s'estompent par rapport 
aux moyennes relevees chez Thomasen (1,50 enfant) et chez 
Caughey (1,60 enfant) mais ils persistent par rapport a la 
moyenne relatee par Klein (1,01 enfant). Notons que nous com-
parons des decennies et des pays differents; ce sont des dif­
ferences non negligeables en matiere de fecondite et de nuptialite. 

Une telle analyse de la fecondite generale, selon le sexe, 
revele qu'au Saguenay-Lac-St-Jean, les femmes atteintes ont eu 
legerement plus d'enfants (1,76 enfant) que les hommes atteints 
(1,43 enfant). Cette difference n'est pas statistiquement signi­
ficative mais elle indique bien l'importance du phenomene mis 
en evidence precedemment, soit la sous-nuptialite des hommes 
atteints de DM. 

De tels resultats peuvent questionner certaines analyses qui 
ont associe la fecondite reduite des hommes a certains symp-
tomes specifiques, notamment l'atrophie testiculaire. La ten­
dance observee chez les hommes a demeurer celibataires et a 
retarder l'age au mariage suffit a expliquer, du moins dans la 
region etudiee, la reduction de leur fecondite. 

L'appartenance des individus atteints a un milieu socio-
economique faible" peut operer des contraintes qui pesent 
davantage pour les hommes que pour les femmes sur les meca-
nismes de choix du conjoint.12"14 Nous savons de plus que la 
societe sagueneenne s'est urbanisee et industrialisee a partir de 
la decennie 1930. Ce phenomene a pu diminuer l'habilite des 
hommes atteints a s'introduire sur le marche du travail remunere 
et, par voie de consequence, reduire leurs chances de se marier. 
Une societe urbaine et industrialisee peut imposer des con-

Tableau 1: 

Auteurs 

Thomasen 
Klein 
Caughey 
Harper 
Ecobes 

Fecondite moyenne 

(1948) 
(1958) 
(1963) 
(1979) 
(1983) 

des individus atteints de DM, selon le statut matrimonial et le 

(N cas) 

(43) 
(132) 

(106)1 

Individus maries 
Fecondite moyenne 

Hommes 

2,30 

1,73 
4,18 

Femmes 

1,50 

2,09 
2,70 

Total 

2,70 
1,90 
2,00 
1,92 
3,25 

sexe 

Individus maries 

(N cas) 

(78) 
(251) 

(218)2 

•t celibataires 
Fecondite moyenne 

Hommes 

1,05 

1,43 

Femmes 

0,94 

1,76 

Total 

1,50 
1,01 
1,60 

1,59 

Source: Harper, 1979: 229. 
It - test = 2,16; p = 0,03 2t - test = 0,85; p = 0,40 
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traintes qui sont extremement differentes de celles qui sont pro-
pres a une soci6te rurale. 

Meme si elles echappent a la conscience des individus 
atteints, les contraintes sociales semblent done jouer un role 
important dans leurs strategies matrimoniales et de recondite. 
Nous pouvons d'ailleurs observer les repercussions de ces 
strategies sur la transmission parentale (paternelle ou mater-
nelle) du gene d616tere. 

3. Transmission paternelle ou maternelle de la DM 

La transmission parentale (paternelle ou maternelle) de la 
DM varie selon le groupe d'age d'appartenance de l'individu 
atteint (tableau 2). Nous constatons une surrepresentation de 
transmetteurs masculins, 57,1% des cas ayant recu le gene 
d£letere de leur pere et 42,9% de leur mere. Une telle difference 
par rapport au resultat theoriquement attendu (50% pour chacun 
des sexes) peut se preter a un questionnement, d'autant plus que 
ces proportions se sont beaucoup modifiees avec le temps. En 
effet, la proportion des transmetteurs paternels ou maternels 
varie selon le groupe d'age d'appartenance de l'individu atteint 
(X2 = 23,54; p = 0,001). Les cas appartenant aux groupes plus 
ages (35 ans et plus) ont recu le gene DM de leur pere dans une 
proportion de 2 sur 3 alors que cette proportion est legerement 
inferieure a 1 sur 2 pour les cas plus jeunes (34 ans et moins). 
Chez le groupe des 55 ans et plus (individus nes avant 1928), 
nous retrouvons la proportion attendue pour une maladie auto-
somale dominante. Ce qui doit retenir l'attention, e'est surtout la 
modification importante dans le temps de la proportion des 
transmetteurs masculins ou feminins. Chez les individus atteints 
ag6s de 45 a 54 ans, e'est le pere qui a transmis la maladie dans 
77,8% des cas alors que chez les plus jeunes cas (14 ans et 
moins) e'est leur mere, dans 59,3% des cas. 

La proportion de transmetteurs masculins observee au 
Saguenay (57,1%) se compare a celle observee en Suisse 
(60,9%)3 ou au Danemark (55.6%)6 aucune de ces differences 
n'&ant statistiquement significative. Harper est le seul auteur a 
avoir observe une proportion equivalente de transmetteurs mas­
culins et feminins. Pour expliquer les differences constatees 
entre sa distribution et celles des autres auteurs, Harper fait 
intervenir le fait de considerer ou non, la forme congenitale de 
la maladie. Compte tenu de la mortalite neo-natale elevee chez 
les cas atteints de cette forme de dystrophie et en raison du fait 
qu'elle est transmise presque exclusivement par les femmes 
atteintes (plus de 95% des cas selon Harper)5, une surrepresen-

Table 2: Transmission parentale de la DM selon Page de l'individu 
atteint 

Nombre de 
Groupes d'age Paternelle Maternelle Total cas 
0-14 ans 40/7 593 100,0 27 
15-24" 50,0 50,0 100,0 80 
25-34" 50,6 49,4 100,0 81 
35-44" 68,9 31,1 100,0 90 
45-54" 77,8 22,2 100,0 54 
55 ans et plus 453 54,7 100,0 53 

Total % 57J 42,9 100,0 385 

X2 = 23,54; p = 0,001. 

tation de transmetteurs masculins pourrait facilement apparaitre. 
Pour expliquer la forte diminution de transmetteurs mas­

culins observee au SLSJ, nous devons r£ferer a notre analyse de 
la nuptialite et de la fecondite de tels malades. La reduction du 
degre d'eligibilite au mariage des hommes atteints et la modifi­
cation importante qu'ils ont operee relativement au calendrier de 
leur nuptialite expliquent en bonne partie, selon nous, la 
diminution des transmetteurs masculins. Cest sans doute le haut 
taux de nuptialite des hommes ages de 55 ans et plus, combing a 
leur forte fecondite, qui expliquent qu'une surrepresentation 
(57,1%) des transmetteurs masculins soit encore observable 
aujourd'hui. 

CONCLUSION 

Les comportements nuptiaux et feconds differentiels selon le 
sexe permettent d'expliquer, selon nous, les modifications 
importantes observees dans la transmission parentale (paternelle 
ou maternelle) de la DM. Si dans le pass6, une majority des 
malades ont recu le gene DM de leur pere, aujourd'hui une plus 
forte proportion le recoivent de leur mere. Le tres faible degre' 
d'eligibilite au mariage des hommes (particulierement les moins 
de trente-cinq ans) est certainement l'un des facteurs les plus 
importants a retenir. 

Si les tendances actuelles se maintiennent, une surrepresen­
tation de transmetteurs feminins sera probablement observed au 
cours des prochaines generations. De plus, la sous-nuptialiu! 
croissante des hommes atteints, ajoutee aux problemes typiques 
lies a la fecondite des femmes atteintes (avortements spontanes, 
mortinatality) pourrait limiter sensiblement l'accroissement 
naturel de la sous-population atteinte. Une telle conclusion doit 
cependant etre interpretee en tenant compte du fait que notre 
etude n'a pas considere les comportements des individus atteints 
de la forme asymptomatique de DM. 

Nos resultats illustrent comment la transmission du patri-
moine hereditaire est reliee a certains facteurs socio-culturels. 
La transmission et la dispersion d'un gene dominant suivent des 
itineraires et des canalisations qui ne peuvent etre dissocigs de 
l'ensemble des faits sociaux et plus particulierement des com­
portements demographiques.15 Les resultats peuvent 6galement 
servir de guide dans l'elaboration de certains programmes 
preventifs. 
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