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histoires d’identité (génétique)

(hi)stories oF (genetic) identity

Anne-Louise Leutenegger 1, Pierre DArLu 2

résumé

Cette note présente un point de vue historique sur les conditions dans lesquelles est apparu le concept d’identité 
génétique entre quatre allèles de deux individus. Plusieurs déinitions �ossibles des états d’identité ont été �ro�osées entre 
les années 1940 et 1970, avec des regrou�ements de ces états qui différent d’un auteur à l’autre. L’anal�se historique de la 
littérature montre que la déinition et la descri�tion des états d’identité se sont mises en �lace quasi-simultanément, et très 
�robablement indé�endamment, en France et aux états-Unis. 

Mots-clés : état d’identité génétique, parenté, consanguinité, identité par descendance, iBD.

ABstrACt

This note takes a historical perspective on the concept of genetic identity states between four alleles of two individuals. 
Several deinitions of these states were proposed between 1940 and 1970, and states were diversely merged according to 
the authors. The historical analysis of the publications shows that the deinition and the description of the identity states 
occurred quasi-simultaneously and most probably independently both in France and in the United States of America.

Ke�words : Genetic identity state, kinship, consanguinity, identity by descent, IBD.
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Le milieu du xxe s. fut l’occasion d’un changement 
conce�tuel radical en ce qui concerne la façon 
d’appréhender les relations génétiques entre apparentés. 
il n’était plus seulement question de rendre compte 
de ces relations en termes de corrélation, comme l’ont 
proposés Fisher (1918) et Wright (1921, 1922), mais de 
les ex�rimer en termes de �robabilité. Ce changement 
de �aradigme doit beaucou� à celui qui ne fut, un tem�s, 
qu’un obscur chercheur français, Gustave Malécot. Les 
travaux de malécot sont maintenant largement reconnus 
et l’histoire de l’émergence de ses idées et de ses relations 
avec ses grands prédécesseurs, en particulier Fisher, 
Haldane et Wright a été amplement décrite par plusieurs 
auteurs (Nag�laki 1989 ; Bocquet-A��el 1996 ; Malécot, 
Bocquet-A��el 1996 ; E��erson 1999 ; Slatkin, Veuille 
2002). La prééminence de la pensée de malécot et sa 
conce�tion �robabiliste de la notion d’identité génétique 
ne doit cependant pas occulter l’existence de quelques 
traces d’antériorité, même si, dans son cas, il s’avère 
qu’il les ignorait. C’est le cas de la thèse de Cotterman, 
soutenue en 1940 mais �ubliée seulement en 1974 et sur 
laquelle nous reviendrons (Cotterman 1940) 3.

Notre �ro�os est, �lus modestement, de relater 
comment les diverses relations d’identité entre les allèles 
de deux individus ont été évoquées et ont ini �ar s’im�oser 
une fois ex�rimées en termes de �robabilité.

Nous �rendrons comme �oint de dé�art, la �osition 
actuelle, quitte à remonter dans le tem�s �ar la suite. On 
reconnaît 15 situations qui décrivent exhaustivement les 
relations d’identité entre les quatre allèles de deux individus 
di�loïdes en un locus donné (voir ig. 1a). Considérons 
deux individus I et J, chacun a�ant deux allèles à chaque 
locus (respectivement i1 et i2, J1 et J2). Leurs quatre 
allèles �euvent être différents (≠) ou identiques (≡) par 
ascendance de 15 façons différentes. L’identité �eut être 
établie entre les deux allèles d’un même individu, quand 
l’un ou l’autre de ces individus est consanguin (i1 ≡ i2 
ou J1 ≡ J2), ou l’identité peut être entre allèles des deux 
individus (par ex. i1 ≡ J1 ou i1 ≡ J2), quand ils sont 
apparentés et que chacun d’eux a reçu ces allèles d’un 
même ancêtre commun. Enin, l’identité �eut également 
s’observer à la fois entre les allèles d’un même individu 

3. “The solution of man� statistico-genetic �roblems is greatl�“The solution of man� statistico-genetic �roblems is greatl� 
sim�liied when the anal�sis �roceeds from consideration of the 
�robabilities of the various genic resemblances limited to the 
t��es of relatives involved. To the knowledge of the author, no 
s�stematic use of such �rocedure has heretofore been undertaken 
[…]”

(consanguinité) et entre les allèles des deux individus  
(par ex. i1 ≠ i2 ≡ J1 ≡ J2) (parenté).

Ces 15 situations sont clairement exposées dans 
le livre de Jacquard (1970), �ublié en français et dans 
sa traduction anglaise qui sera �ubliée en 1974. La des-
cri�tion de ces 15 situations se trouvait d’abord dans un 
article de Jacquard (1966) �ublié dans la revue Po�ulation. 
Cette descri�tion est illustrée d’une igure qui est re�rise 
dans la igure 1a et �ermet de bien envisager toutes les 
situations �ossibles. 

En fait, ces 15 situations avait été �réalablement 
décrites (ig. 1b) dans la thèse de gillois (1964, 1965) 
thèse à laquelle Jacquard fait régulièrement crédit dans 
ses articles et livres successifs. L’originalité de Jacquard 
�ar ra��ort à la thèse de Gillois, outre un mode de 
représentation visuel très éclairant, est de regrouper 
ces 15 situations d’identité en neuf situations dites 
contractées (« condensed ») qu’il présente dans son livre 
(Jacquard 1970) puis dans la revue Biometrics en 1972. 
Dans sa thèse, gillois propose également de regrouper 
les 15 situations mais en cinq situations (qu’il nomme 
« restreintes »). 

La même année et le même mois (décembre, 1964), 
gillois présentait sa thèse sur la relation d’identité en 
génétique et Harris (1964) �ubliait un article sur un sujet 
identique dans la revue genetics . Dans cet article, comme 
Cockerham (1971) se �laira à le souligner en 1971, les 
15 situations d’identité étaient aussi évoquées mais 
seulement �our �ermettre le calcul des �robabilités des 
neuf situations d’identité, jugeant que elles seules sont 
« relevant for the consideration of [his] paper ». Ces neuf 
situations sont d’ailleurs les mêmes que celles qui seront 
retenues �ar Jacquard en 1970 (ce�endant sans référence 
à Harris 1964).

Cotterman (1940, 1974) fut, incontestablement, 
le �remier à tenter d’ex�lorer les diverses situations 
d’identités et à les ex�rimer en termes de �robabilité, 
comme le soulignera thompson (1974) dans son article 
étendant les situations d’identité entre deux individus à 
celles entre �lusieurs individus. Cotterman déinit aussi 
le concept de « derivativness », concept qui connaitra 
plus de succès sous le terme d’« identity by descent » 
(ibd). Cotterman proposait également une description des 
situations d’identité, mais n’en retenait paradoxalement  
que 12. il lui en manque donc trois (ig. 1c) ! Ce fait ne 
semble �as avoir été souligné �ar les différents auteurs 
qui ont su rendre hommage à son travail. La thèse de  
Cotterman était d’ailleurs accompagnée d’une représen-
tation en diagramme (ig. 2) qui ressemble et annonce celle  
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utilisée par Jacquard (1966) (ig. 1a) mais organise 
les situations d’identité différemment. La coïncidence 
entre la présentation de Jacquard et celle de Cotterman 
a��araît manifeste �ar la �ublication simultanée dans 
le même ouvrage (Ballonoff 1974) de l’ancienne thèse 
de Cotterman (datant alors de 25 ans) et de l’article en 
anglais corres�ondant à la �artie sur les états d’identité 
du livre de Jacquard (1970, 1972). Cotterman propose, 
lui aussi, des situations condensées (« major types »), 
mais au nombre de se�t, et qui ne corres�ondent ni aux 
regrou�ements �ro�osés �ar Gillois ni à ceux de Jacquard 
(ig. 1c)… en 1983, Cotterman (1983) revient sur ses 
�ro�res situations d’identité mais en reste toujours aux 
12 situations de 1940.

Pour tenter d’expliquer les raisons pour lesquelles les 
situations d’identité sont différemment considérées d’un 
auteur à l’autre, revenons sur la igure 1c et 2. Cotterman 
ne reconnaît que 12 situations car il n’attribue �as le 
même rôle à I et J. En effet, il o�ère une distinction entre 
les deux allèles de l’individu i (par exemple leur origine 
paternelle ou maternelle), tandis qu’il ne se pose pas la 
question d’une telle différence d’origine �our les allèles 
de l’individu J. C’est pourquoi, les situations notées 2  
et 3 chez Cotterman (ig. 2) sont considérées comme bien 
distinctes puisque c’est l’allèle i2 qui est en situation 
d’identité avec un allèle de J dans le premier cas, mais 
i1 dans le second cas. en revanche la présence de 
situations comme [I1 ≠ i2, J1 ≠ J2, i1 ≡ J2], [I1 ≠ i2, 
J1 ≠ J2, i2 ≡ J1] ou [I1 ≡ i2, i1 ≡ J2, i2 ≡ J1], n’ont �lus 
de justiication dans la logique de Cotterman 4, J1 et J2 
étant interchangeables, non différentiés �ar leur origine.  
Ce sont les trois situations manquantes. son regroupement 
en se�t t��es majeurs (« major t��es »), selon les �ointillés 
dans la igure 2 suit une évidente logique. Les �ointillés 
verticaux déinissent des colonnes à ibd = 2, 1 ou 0, de 
gauche à droite res�ectivement, tandis que les �ointillés 
horizontaux déinissent 0, 1 ou 2 individus consanguins, 
de haut en bas res�ectivement… En ado�tant une telle 
re�résentation, la situation où tous les allèles sont en 
relation d’identité est re�résentée cinq fois, mais n’est 
com�tée (et numérotée) qu’une fois (colonne de droite et 
ligne du bas).

4. “There are found to be 12 wa�s in which the four allelic genes can“There are found to be 12 wa�s in which the four allelic genes can 
be connected b� the equivalent relation, �rovided that when both 
relatives are alloz�gous [i.e. non identiques �ar ascendances], the 
ordering of the genes in one individual is regarded as arbitraril� 
ixed” (Cotterman 1983).

c )

b)

I1 I2

J1 J2a)

Gillois (1964) : 15 situations
Jacquard (1966) : 15 situations

      Harris (1964) : 9 events
Jacquard (1970) : 9 condensed

Gillois (1964): 15 situations
5 restreintes

Cotterman (1940) : 12 possibilities
7 major types

Fig. 1 - Représentation des situations d’identité entre les 

quatre allèles (I1, I2, J1, J2) des deux individus I et J.  
Un trait joignant deux allèles signiie une relation 

d’identité entre eux. Les cadres rassemblent les différents  
regroupements proposés par les auteurs. Leur épaisseur 

(épais, in ou tirets) rend compte du degré d’identité 

par descendance (ibd = 2, 1 et 0 respectivement).  
Dans la igure 1b, deux cadres regroupent 

des situations d’ibd hétérogènes. 
Fig. 1—Representation of the identity states between 

four alleles (I1, I2, J1, J2) of two individuals, 
I and J. Identity between two alleles is indicated  

by a line connecting them. Frames bring together 

different states according to different authors.  
The thickness (thick, thin or dotted) of the frames 

indicates the degree of identity by descent  

(ibd = 2,1 et 0 respectively). In the igure 1b, 
two frames merge heterogeneous ibd states.
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Il est intéressant de remarquer, comme l’ont fait 
Crow et Kimura (1970) et Thom�son (1975), que, dans le 
cas où aucun individu n’est consanguin (�remière ligne de 
la ig. 2), Cotterman (1940) a été le �remier à introduire les 
« k-coeficients » (ibd = 2, 1 ou 0) qui sufisent à décrire 
les relations entre les quatre allèles de deux individus. 
Dans ce cas, Cotterman donne correctement les �roba-
bilités d’ibd = 2, 1 ou 0 (nommées c2, 2*c1, c0) �our 
des relations sim�les (�arent-enfant, germains) bien que 
n’a�ant que quatre « major t��es » (au lieu de six).

Le regrou�ement �ro�osé �ar Gillois à �artir des 
15 situations qu’il a identiiées �our la �remière fois 
dans sa thèse est différent. Ses cinq situations restreintes 
reviennent à ne �lus distinguer entre les individus I et J, 
mais à considérer seulement les quatre allèles débarrassés 
de leur « personnalisation » en i ou J. Dans cette logique 
d’une « urne » contenant quatre allèles, on a bien les cinq 
situations restreintes suivantes : celles où les quatre allèles 
sont identiques, puis trois allèles identiques, deux, un et, 
inalement, aucun. Il n’est �as évident qu’il s’agisse de 
regrou�ements corres�ondant à une situation biologique 
réaliste. en tout cas, la situation restreinte de gillois, ne 

�ermet �as de différentier l’identité entre deux allèles en 
situation de consanguinité et en situation de parenté. La 
igure 1b montre bien que les regrou�ements de Gillois 
ne coïncident �as avec les regrou�ements �ar ibd opérés 
dans la igure 1a et 1c.

Enin les neuf situations condensées de Jacquard 
(1970) et de Harris (1964) ne considèrent plus l’ordre des 
allèles de chaque individu, donc ne différentient �lus leur 
origine maternelle et �aternelle. En revanche, elles font 
toujours la distinction selon que I et J sont consanguins 
ou pas. 

Ces quelques ra��els historiques n’ont que l’ambition 
de �réciser ce qui revient à chacun dans la descri�tion des 
situations d’identité. ils montrent comment l’originalité 
d’un conce�t, celui de la �robabilité d’identité, a surgi 
indé�endamment dans des contextes différents (les  
états-unis et la France). mais si le travail de malécot 
a eu du mal à dé�asser un cercle étroit de scientiiques  
français, il faut également reconnaître que la thèse de 
Cotterman n’avait �as non �lus, à l’é�oque, bénéiciée 
d’une grande diffusion et n’avait �robablement �as franchi 
l’Atlantique en son temps. Par ailleurs, la concomitance 
�arfaite dans la �arution des travaux de Gillois, sans 
doute ignorant de la thèse de Cotterman, et de ceux de 
Harris (qui ne cite pas davantage Cotterman) reste une 
mince consolation �our le �remier, car la diffusion d’une 
thèse, quelle qu’en soit sa qualité, ne peut rivaliser avec 
celle d’un article paru dans une des meilleures revues 
du domaine. Ce�endant, contrairement à ce que laisse 
entendre Lange (1997), il est �eu �robable, ou il resterait 
à �rouver, que Gillois et Jacquard, ou même Harris, aient 
« tiré �roit » du travail �ionnier de Cotterman. Enin, 
l’intriguant reste la façon dont les uns et les autres ont 
envisagé les regrou�ements des différentes situations 
d’identité. Cotterman �rend bien en com�te l’origine des 
allèles de l’un des individus (maternelle ou paternelle, i1 
et i2 par exemple), mais ne prend pas en considération 
cette origine dans la relation d’identité avec les allèles (J1 
et J2) de l’autre individu. Harris, malgré sa clairvo�ance 
dans la description de toutes les situations, n’en exploite 
qu’une �artie ; Gillois, en �robabiliste, focalise sur l’urne 
des allèles, mais �as sur les individus. Il faut reconnaître 
à Jacquard l’avantage d’avoir su tirer �artie des avancées 
précédentes et d’avoir proposé une version complète qui 
clariie déinitivement les différentes relations d’identité. 

Ces différentes façons de concevoir les relations 
d’identité entre quatre allèles de deux individus, dont 
l’histoire montre qu’elles ont surgi indépendamment dans 
des contextes scientiiques divers, ont conduit, �ar la 

ibd  =  0 ibd =1 ibd =2

I et J

non consanguins

I  ou J

consanguin

I et J
consanguins

Fig. 2 - Représentation des identités entre les allèles 

de deux individus (Cotterman 1940).  
Les situations numérotées sont de Cotterman 

(les situations non numérotées sont identiques à 

la situation 12). Les mentions d’ibd (en colonne) 
et de consanguinité (en ligne) ont été rajoutées.

Fig. 2—Diagram showing the identity between the alleles of two 
individuals I and J (Cotterman 1940). States are numbered according 

to Cotterman (non numbered ones are identical to the state 12). 
Mentions of the ibd (column) and of the consanguinity 

(line) have been added to the original.
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suite, à des dévelo��ements, généralisations et utilisations 
multi�les. On �eut citer en �articulier les anal�ses de  
grandes généalogies et les études de maladies complexes 
en populations isolées (genin, Clerget-Dar�oux 1996 ; 
Thom�son 2000 ; Abne� et al. 2000) ainsi que l’estimation 

génomique des relations de parenté, initiée en 1975 par 
thompson et poursuivie plus récemment grâce aux cartes 
denses du génome (Thom�son 1975, 2008 ; Leutenegger 
2003 ; Leutenegger et al. 2003 ; Browning 2008). 

Fig. 3 - Présentation actuellement en vigueur des neufs états 
d’identité condensés, avec leur dénomination de un à neuf 

(Harris 1964 ; numérotation selon Jacquard 1970),  
leur représentation graphique (Jacquard 1970) 

et leur représentation numérique  
(Thompson 1974, 2000).

Fig. 3—Current presentation of the 9 condensed identity states, 
numbered from 1 to 9 (Harris 1964; 

numbering according to Jacquard 1970),  
with their graphic (Jacquard 1970) 

and numeric (Thompson 1974, 2000) 
presentations. 

D1

D2

D4

D3

D5

D6

D7

D8

D9

1111

1122

1112

1123

1211

1233

1212

1213

1234

I1 I2

J1 J2
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