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43 000 participants

Une ressource unique pour la recherche en sante.
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Mission

Rendre accessibles des
donnees populationnelles
riches et diversifiees afin de
soutenir la recherche en
sante au Quebec (et au-
dela).
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6‘6;‘ de 40 a69 ans

Un échantillonnage

de la population
québécoise
Pour mieux comprendre les déterminants

de la santé et de la maladie
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Partenariat canadien pour la sante de demain (CanPath) CCQ

Projet BC Generations Projet Alberta Tomorrow

Healthy Future Sask Projet Manitoba Tomorrow

Etude sur la santé Ontario CARTaGENE

La VOIE Atlantique

CARTaGENE

CARTaGENE est une plateforme publique de recherche du CHU
Sainte-Justine créée pour accélerer la recherche en sante.
CARTaGENE comprend a la fois des échantillons biologiques et

des données sur la santé provenant de 43 000 residents du

Quebec ages de 40 a 69 ans.

Visiter le site web

cartagene.qc.ca
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Batie au fil du temps a9

200000¢

2009-2011 2011-2012 2012-2015 2015-2017 2016-2019 2020-2022 2024 2025-2026
Recrutement Questionnaire Recrutement Alliance Suivi de santé Etude COVID Etudes Suivi de santé
Phase A nutrition et Phase B canadienne ~17 000 ~ 8 000 geneéalogique
~ 20 000 environnement ~ 23 000 coeurs et BALSAC et
~11 000 cerveaux sains NutriQuebec

~1700



Phase A Phase B
~ 20 000 participants ~ 23 000 participants

(2009-2011) (2012-2015)

Montréal, Quebec, Sherbrooke, Montréal, Quéebec, Sherbrooke,
Saguenay Saguenay, Gatineau, Trois-Rivieres

x
x x
x x
x
x

Régions métropolitaines



Des donnees riches et diverses 008

Questionnaire de Données génétiques

santé Biochimie et hématologie

43 000 participants Mesures physiques

Echantillons (mesures cognitives)
Nutrition

50 000 COVID-19 (suivi et sérologie)

participants IRM coeur et cerveau
Donnees Généalogie

(beaucou ) Environnement
P Données medico-administratives




Biobangue

v

Sang complet (Tubes de collecte EDTA)
Sang complet pour ARN (Tubes Tempus)
Prelevements de sang séche (Cartes Whatman)

Plasma (Tubes de collecte PST, EDTA, Na-Citrate ou Supelco)
Serum (Tubes de collecte SST)
Urine

ADN extrait

27 236

8 6350

4703

29 676

29 460

19 971

30 257



Analyses de laboratoire o0

 Donnees biochimigues et hematologigues
« Ensemble de donnees : 60 variables sur ~ 30 000 participants
o HEmMogramme
o Glycemie
o Profil lipidique
o Electrolytes
o Fonction renale
o Fonction hepatique
o Fonction thyroidienne
o Statut nutritionnel




Donnees de nutrition co

Nutrition (2012) NutriQuebec (2024- )
« 10 000 participants ¢ 2466 participants ont
¢ 2011-2012 complete au moins un rappel
« Canadian Diet History ¢ 2024-2025-2026
Questionnaire |l « Rappel 24h

BM) Open Cohort profile: the CARTaGENE Cohort
Nutrition Study (Quebec, Canada)

Vikki Ho @ ,'? llona Csizmadi © ,° Beatrice A Boucher © ,* Maria Mclnerney,®
Catherine Boileau,” Nolwenn Noisel,®’ Yves Payette,® Philip Awadalla,’
Anita Koushik @ 21011




Expositions environnementales - CANUE
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Pollution de I'air
e ex: PM2.5,  NO2, O3, SO2

Espaces verts/bleus

« ex:indice de vegetation, proximiteé de
I'eau, saison de croissance

Environnement du voisinage

« ex:indice de privation materielle et

sociale, gentrification, eétalement urbain,
bruit

Climat et météo

« ex: metriques annuelles du bilan
hydrigue, zones climatiques locales



Emplois-expositions - CANJEM
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Environnement et santé o

Environmental Research 301 (2026) 124560

Contents lists available at ScienceDirect

SRR S Associations entre I'exposition de
CLSEVIER longue duree a certains polluants

atmospheriques et la
Association between long-term exposure to ambient PM, 5 and NO, and L
cognitive function in the CARTaGENE cohort pe rfO rmance Cog N |t|ve

Olga Fliaguine *©®, Dave Saint-Amour @, Maryse F. Bouchard "“®, Nolwenn Noisel **°

Stephane Buteau **

ENVIRONMENTAL

EPIDEMIOLOGY

Official Joumnal of the International S¢ nmental Epidemiology

Les espaces verts urbains
SO nt aSSOCiéS a une » Environ Epidemiol. 2019 Feb 12;3(1):e040. doi: 10.1097/EE9.0000000000000040 (£

aimi nutlor\,d,e la depression Green space associations with mental health and cognitive function
et d e Ila NXI ete Results from the Quebec CARTaGENE cohort

Perry Hystad 2, Yves Payette °, Nolwenn Noisel ®¢, Catherine Boileau °




Jumelage avec donnees administratives

Bases de données médico-administratives
Registre RAMQ (médicaments)

Registre Med-Echo (sejours hospitaliers)
Registre du cancer

Registre du cancer du sein (INSPQ)

Registre des deces

Anneées

1998-2025
1998-2025
1998-2010, 2011-2025
2010-2018

2018

v



IRMS coeurs et cerveaux o)

Collaboration avec la Canadian Alliance for Healthy Hearts and Minds
Cohort Study (CAHHM) (environ 1500 participants)

« Caracteristigues sociodemographigues et economiques

« Habitudes de vie et comportements

« Antecedents personnels de maladies

 Environnement social

 Mesures physiques

 IRM de coeur, cerveau, carotide et abdomen

« Test cognitif (Montreal Cognitive Assessment) & Conadiar ﬁ ?

- Echantillon (sang) AlTiancE ! ! j

for Healthy Hearts & Mind



Données genomigues

nature communications A

Article https://doi.org/10.1038/s41467-026-68820-7

A multi-ancestry genetic reference for the
Quebec population

Received: 25 May 2025 A list of authors and their affiliations appears at the end of the paper

Accepted: 19 January 2026

While international efforts have characterized genetic variation in millions of
individuals, the interplay of environmental, social, cultural and genetic factors
is poorly understood for most worldwide populations. The province of Que-
bec in Canada has been the site of numerous genetic studies, often focusing on
Mendelian diseases in founder sub-populations. Here, we analyze genome-
wide genotyped variation in 29,337 Quebec residents from the multi-ancestry
population-based cohort CARTaGENE (CaG) who provided DNA samples. We
also sequence the whole-genome of 2,173 CaG participants with four grand-
parents born in Canada (n =1879), Haiti (n = 163) and Morocco (n =131). We use
this genetic information to gain insight into Quebec’s demography and to help
interpret the potential significance of variants identified in clinically important
genes (e.g., SPG7 implicated in hereditary spastic paraplegia). We validate an
imputation panel constructed by phasing the CaG whole-genome sequence
data and find, using genome-wide association studies (GWAS) of 42 clinically

Published online: 03 February 2026

" Check for updates

Données de

(illumina GSA)

Ensemble de données Participants

genotypage pangenomique

29 357

relevant traits, that it increases the number of associated loci by ~7% when
compared to results obtained after imputation with the larger TOPMed
imputation panel. We provide allele frequency information and GWAS results
through dedicated and publicly available websites. The genetic data, paired
with phenotypic and environmental information, is available for global

research use.

The field of human genetics has benefited immensely from large
national population-based cohorts such as deCODE, the UK Biobank,
Biobank Japan, and FinnGen. While these cohorts offer unprece-
dented opportunities to improve statistical methods and discover
new genotype-phenotype associations, they only capture a subset of
the genetic and environmental variation that is susceptible to affect
human populations in health and disease. Cohorts that are designed
to represent populations with unique histories, environments, or
geographic contexts can provide novel insights into the genetic
architecture of human diseases, revealing population-specific var-
iants, gene-environment interactions, and mechanisms of disease.
They also can help tailor public health and precision medicine
strategies (e.g., genetic screening programs or polygenic risk
scores) using data that capture the unique characteristics of these
populations.

The province of Quebec in Canada has a population of 8.8 M
individuals. Most Quebec residents derive ancestry from ~-8500 indi-
viduals, primarily settlers from France, who moved to New France
during the French colonial era in the 17 and 18" centuries (Supple-
mentary Fig. 1)’. Many genetic studies have studied Quebec residents
with French-Canadian ancestry (QFC) to identify pathogenic variants
that are relatively frequent in certain regions of Quebec but very rare
elsewhere . Collectively, Quebec residents have ancestry from the
Americas (especially among Indigenous individuals), Europe (e.g.,
early French and British colonists, or more recent immigrants), as well
as regions around the world primarily via more recent immigration
waves (e.g., from South Asia, Northern Africa or the Caribbean)(Sup-
plementary Fig. 1)°. Genetic ancestry is not distributed uniformly
across the population but correlates with geographic, ethnic and lin-
guistic characteristics of individuals, among other factors®®,

e-mail: daniel.taliun@mcgill.ca; simon.gravel@mcgill.ca; guillaume.lettre@umontreal.ca

Nature Communications | (2026)17:1319

Données de séquencage pangenomique (WGS) 3938

Données de séquencage d' ARN oM



La diversité genetigue au Quebec
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La population canadienne-francaise

La population du Québec est de ~8.6 millions d’'individus,
Incluant approximativement ~7.3 millions de Canadiens-

Francais.

La majorité des individus d’'origine canadienne-francaise
sont apparentes a ~8500 colons francais arrives en
Amerigue du Nord aux 17¢-18¢ siecles.

Le patrimoine genetigue des Canadiens-Francais est
surtout d’'origine francaise, avec <1% provenant des

populations autochtones.




Jumelage de donneées BALSAC G

Questionnaire BALSAC offert aux participants de CARTaGENE (n=11467)

« Reconstructions genealogiques
L - AJHG o
* Portall : portailgeneo.ca

Volume 112, Issue 12, 4 December 2025, Pages 2973-2981

A

Article | Open access | Published: 02 March 2026 . . Using the ancestral recombination graph to
Fine-scale structure of a whole regional population gy the history of rare variants in founder

through genetics and genealogies populations

Alejandro Mejia-Garcia *, Alex Diaz-Papkovich !, Guillaume Sillon 2, Daniela D'Agostino 2,

Gilles-Philippe Morin, Claudia Moreau, Amadou Barry & Simon L. Girard &

Anne-Laure Chong 3, George Chong #, Ken Sin Lo ®, Laurence Baret 2, Nancy Hamel 6,

Vincent Chapdelaine ?, William D. Foulkes ! * ¢, Daniel Taliun * 7, Adam ). Shapiro #, Guillaume

Nature Communications 17, Article number: 3342 (2026) | Cite this article Lettre %, Simon Gravel ! & =
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Navigateur de variants genetiqgues

0/

CG Search for gene or regi Q

SNVs and Indels

HYDIN

HYDIN axonemal central pair apparatus protein

Ensembl ID: ENSG00000157423
Gene type: protein_coding
Region: 16:70,802,084-71,230,722
Total length: 428,639 bp

Exonic length: 28,702 bp
External resources: UK Biobank PheWeb, OMIM, GeneCards, UCSC Browser

=

Variant type Number SNVs Number Indels Number Putative Loss-of-Function Number
All 10,801 Synonymous 97 Frameshifts 1 High Confidence (HC) 8
SNVs 9,151 Non-synonymous 196 Inframe deletions 1 Low Confidence (LC) 0
Indels 1,577 Inframe insertions 0
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S 40x i : ‘
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https://cartagene-bravo.cerc-genomic-medicine.ca
https://cartagene-bravo.cerc-genomic-medicine.ca
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https://cartagene-bravo.cerc-genomic-medicine.ca

Pathogenicite et frequence regionale

G.Ala51 OVa?
p.Argd9Cys | (c.376+1 G>T AC: 21 p.Ala572Val | [p.Ala647Val | [c.2103+2T>C
AC: 2 AC: 2 FC:1/195 AC: 2 AC: 2 AC: 1
FC: 1/1756 FC: 1/1756 MO: 1/262 FC:1/1756 FC:1/1756 MO: 1/328
TMRCA: 8.8 } | TMRCA: 7.7 TMRCA: 31 TMRCA: 5.5 TMRCA: 4.4 TMRCA: 31

7

Peptidase_M47-

c.988-1 G>A p.Gly349Ser p.Asp765Asn
AC:3 AC: 4 AC:3
FC:1/1171 FC: 1/878 FC:1/1171
TMRCA: 8.0 TMRCA: 12.9 TMRCA: 14.4

Mutations in SPG7 cause hereditary spastic paraplegia

v



Participants d'origine marocaine a9

Immigration to Quebec
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Acces aux donnees et echantillons

+270 equipes de recherches ont eu acces aux donnees de CaG

147 227

Projets de recherche Publications scientifigues
(93 en cours) (+13 seulement sur bioRxiv
ou medRxiv)

93

Theses et
memoires

v



Thématigues des projets de recherche a9

Génétique et genomique

Santé publigue et épidémiologie
Maladies cardiovasculaires

Maladies chroniques et metaboliques
Cancers

Santé environnementale et occupationnelle
Neurosciences et sante mentale
Méthodologie et biostatistique
Nutrition

Bioethique et politigues de santé
Autres



Acces aux donnees et echantillons 008

e Politigue d’acces et d'utilisation des donnéees et échantillons biologigues

o Encadre I'acces aux donneées et echantillons

o Assure equite, transparence et conformite

o Protege les participant(e)s

Etapes du processus d'acces:

Etape 1.
Créer un compte et déposer une
demande

Créez un compte sur le portail d'accées SDAS
et déposez votre demande.

Contactez le bureau d'accés & pour toute
question.

Etape 2.
Evaluation par un comité
scientifique indépendant

Le comité scientifique indépendant (SDAC)
evalue votre projet.

Consultez la Politique d'acceés.

Etape 3.
Contrat d'acces

Apres approbation, un contrat est signeé entre le
chercheur, son institution affiliee et le CHU
Sainte-Justine.

Consultez le modeéle du Contrat d'acces.


https://portail.cartagene.qc.ca/assets/files/Politique%20d'acc%C3%A8s%20FR.pdf
https://portail.cartagene.qc.ca/assets/files/Politique%20d'acc%C3%A8s%20FR.pdf

Acces aux donnees et echantillons

* Prérequis:
o Formulaire de demande compléete (en lignhe)
o Protocole de recherche

o Lettre d'approbation d'un CER
o CV

o Comite independant de sept membres externes
o Evalue les demandes et approuve I'acces
« Contratd’acces
o Donnees et usages autorises, obligations de securiteg, interdictions

v



Portall de donnees 000

»@ene @& FR~ S'inscrire | Connexion

Accueil Etude Données Echantilons Documents Accés ™ Explorerles données ¥ Nous contacter

Catalogue de donnees de CARTaGENE
L I

a0

o .

Ce catalogue permet aux chercheuses et chercheurs dexplorer les données de la cohorte populationnelle
quebecoise CARTaGENE. Il offre des informations sur la cohorte, les données collectées, les eéchantillons biologiques
disponibles et le processus d'acces. Son objectif est de faciliter I'identification des ressources pertinentes pour
repondre a une large gamme de questions scientifiques et d'accélérer la recherche en sante des populations.

Cliguez ici pour plus d'informations sur I'étude CARTaGENE.

https://portail.cartagene.qc.ca/



Portaill de données

zene

Accueil Etude Données Echantillons Documents Accés~™

Explorer les données collectées

Explorer les données ¥

Nous contacter

v

@ FR~ S'inscrirel Connexion

Débutez la recherche a l'aide des critéres de sélection de variables ou densembles de données. Pour enregistrer vos résultats de recherche, veuillez vous connecter ou vous

enregistrer.

Sivous désirez filtrer des données selon plusieurs variables, contacter le Bureau d'accés ¥ de CARTaGENE pour obtenir de l'aide.

B variables

O Aires d'information
O Propriétés

O source et cible

O Echelles/Mesures

Ensembles de
données

O Propriétés

Liste

Variables 11964

[J Nom
O hgb

O nt

O mev
O mch

Couverture

Ensembles de données 22

Libellé

Hémoglobine - HB

Hématocrite - HT

Volume globulaire moyen -
VGM

Teneur corpusculaire

. .
mAamLIArnIAA Al A AasnlARR LA A

Type

dela

valeur

Décimal

Décimal

Décimal

Décimal

Annotations

¥ Hématologie

¥ Hématologie

¥ Hématologie

¥ Hématologie

"B Ajouter au panier EERCIETo (e lg

«

4

20

Evénement
de collecte

Recrutement
(2009)

Recrutement
(2009)

Recrutement
(2009)

Recrutement

[faTaYaYa\!

24...>»

Ensemble de données

mesures_biochimiques_2009
mesures_biochimiques_2009
mesures_biochimiques_2009

mesures_biochimiques_2009



Portall du CQDG

« Portaill gui heberge les donnees de seguencage
pangenomigue de CaG
« Développée par I'équipe de Vincent Ferretti (CHUS)J)

~qdg

Centre québécois
de données génomiques

Portail de données

Le Centre Québécois de Données Génomiques est une plateforme d'harmonisation et de diffusion des
données génomiques générées par les études cliniques et de recherche du Québec.

https://portail.cgdg.ca

v



https://portail.cqdg.ca

Points distinctifs de CARTaGENE 008

- La plus grande cohorte longitudinale adulte du Québec

- Un consentement large pour une utilisation par le public et le prive avec
possibilite de recontact

« Des données génomiques sur 30 000 personnes

« Une population fondatrice avec des données généalogiques (BALSAC)

« Un jumelage avec les données médico-administratives du Québec

« Un jumelage avec les données environnementales du Consortium canadien de
recherche sur la sante environnementale en milieu urbain (CANUE)

« Une ressource uniqgue pour la recherche en nutrition (données internes et
partenariat avec NutriQuebec)

« La cohorte québécoise du consortium pancanadien CanPath



. . o0
Merci de votre attention

Questions?

Pour en savolir plus sur CARTaGENE :

« Site web : https://cartagene.qc.ca/
« Portail de donnees : https://portail.cartagene.gc.ca/

CARTaGENE - CHU Sainte-Justine

‘\ LSamtti;J?ulstlfne C q rmg e n e g GenomeQuébec 3175 Chemin de la Cote-Sainte-Catherine

Montréal, Québec H3T 1C5
access@cartagene.qgc.ca
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