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Education and training

- Degree in Medicine and Surgery. University of the Navarra. Pamplona, Spain.
July 2004

- Pediatrics and Specific Areas Resident Physician. Basurto University Hospital.
2005 to 2009.

- Training in Pediatric Nephrology at Hopital Necker Enfants-Malades, Paris,
France. 2010-2011

- Post-graduate Master Degree: “Diplome Interuniversitaire de Néphrologie
Pédiatrique”, Paris-Descartes University, Paris France. 2010-2011.

- PhD in Medicine from the University of the Basque Country: “Anomalies
associated with HNF1B gene mutations in two patient cohorts: phenotypic
description and genotype-phenotype correlation”. Defended in July 2014.

Current position

- Consultant in the Department of Pediatric Nephrology, Cruces University
Hospital, Barakaldo, Spain.

- Assistant professor in the department of Pediatrics, University of the Basque
country, UPV/EHU, Barakaldo, Spain

- Coordinator of the research group “Rare inherited renal diseases” at Biobizkaia
Health Research Institute

- Coordinator of the research group “Endocrinology, metabolism, nutrition and
renal diseases” at Biobizkaia Health Research Institute
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Competitive funded research projects:

Title: Influencia de factores moleculares y ambientales en el desarrollo de las
anomalias renales congénitas (reference number P124/00704). Funding:
Instituto de Salud Carlos lll. Year 2024. Amount of funding: 177.500€. Duration:
2024-2027. Principal investigator

Title: Estudio observacional, prospectivo y multicéntrico de pacientes con
mutacion del gen HNF1B para caracterizacion clinica y genética de la
enfermedad asociada. Funding: Asociacién de pacientes con enfermedades
renales hereditarias AIRG-E. Amount of funding 10.000 euros. Duration 2024-
2025. Collaborating researcher.

Title: The role of Copeptin as a biomarker of volume status in pediatric polyuric
tubulopathies. Funding: European Society of Pediatric Nephrology (ESPN).
Amount of funding: 10.000 euros. Duration: 2022-2025. Principal investigator.
Title: Programa IMPaCT Medicina Gendmica (reference number IMP/00009).
Funding: Instituto de Salud Carlos Ill, fondos FEDER (Fondo europeo de
desarrollo regional). Duration 2020-2025. Collaborating researcher.

Title: Caracterizacién clinica y molecular de pacientes con anomalias congénitas
del rifidn y del tracto urinario de origen genético. Funding: Fundacién FEDER
para la investigacidn de enfermedades raras. Amount of funding: 10.000 euros.
Duration: 2022-2024. Principal investigator.

Grupo de investigacion en endocrinologia, diabetes, nutricion, alteraciones
renales y salud infantil. Grupo Consolidado de la Universidad del Pais Vasco
UPV/EHU (cddigo UPV GIC21/144, cédigo externo IT1739-22). Funding:
Universidad del Pais Vasco UPV/EHU. Amount of funding: 580.230 euros.
Duration: 2022-2025. Collaborating researcher

Title: Caracterizacidn funcional de variantes de significado incierto detectadas
mediante NGS y analisis de exoma de pacientes diagnosticados de tubulopatia
pero sin confirmacion genética (reference number PI21/01419). Funding:
Instituto de Salud Carlos Ill. Year 2021. Amount of funding: 81.070€. Duration:
2022-2024. Collaborating researcher

Title: Desde los medios acuaticos hasta la evaluacién de la exposicién humana a
través de estrategias analiticas de alto rendimiento (reference number
PID2020-117686RB-C31). Funding: Instituto de Salud Carlos Ill. Year 2021.



Duration: 2020-2023. Amount of funding: 217.800 euros. Collaborating
researcher

Title: Mejorando las herramientas para el diagndstico de enfermedades raras:
inteligencia artificial y secuenciacidn masiva (reference number 2021111056).
Funding: Departamento de Salud del Gobierno Vasco. Amount of funding:
110.064,52 euros. Duration: 2021-2024. Collaborating researcher

Title: Caracterizacidn clinica y molecular mediante la tecnologia de
secuenciacion masiva de fetos con anomalias congénitas graves del rifidn y del
tracto urinario (reference number 2019111052 Funding: Departamento de
Salud del Gobierno Vasco. Amount of funding: 80.289 euros. Duration: 2019 —
2023. Investigador principal:

Grupo de investigacion en endocrinologia, diabetes, nutricion, alteraciones
renales y salud infantil. Grupo Consolidado de la Universidad del Pais Vasco
UPV/EHU (cddigo UPV GIC18/73, cddigo externo IT1281-19). Funding:
Universidad del Pais Vasco UPV/EHU. Amount of funding: 395.175 euros.
Duration: 2019-2021. Collaborating researcher

Contrato para la intensificacion de la actividad investigadora (reference number
INT-BC-2017-003). Funding. Asociacion Instituto de Investigacion Sanitaria
Biobizkaia. Financciacién: 13.046 euros. Duration: 2018-2019. Principal
investigator.

Title: Aplicacion de la secuenciacidn del exoma completo en el diagnéstico y
prondstico de tubulopatias primarias (reference number 2018111097. Funding:
Departamento de Salud del Gobierno. Amount of funding 81.069 euros.
Duration: 2018-2021. Collaborating researcher.

Title: Desarrollo del diagndstico genético de tubulopatias primarias mediante la
aplicacidn de la tecnologia de secuenciacidn masiva y traslacidn clinica de los
conocimientos obtenidos (reference number 2017111014). Funding:
Departamento de Salud del Gobierno Vasco. Amount of funding: 82.811 euros.
Duration: 2017-2020. Collaborating researcher

Title: Aplicacidn de la tecnologia NGS (Next Generation Sequencing) para
optimizar el diagndstico molecular de las tubulopatias primarias (reference
number 2014111064). Funding: Departamento de Salud del Gobierno Vasco.
Amount of funding: 73.000 euros. Duration: 2014-2018. Principal investigator
Title: Desarrollo de un SATD para la traslacion del conocimiento basado en
patrones clinicos, metaboldmicos y transcriptomicos en trasplante renal.
(reference number P115/00832). Funding: Instituto de Salud Carlos Ill. Amount
of funding: 62.315 euros. Duration: 2015-2017. Collaborating researcher
Grupo de investigacién en endocrinologia, diabetes, nutricién y alteraciones
renales. Grupo Consolidado de la Universidad del Pais Vasco UPV/EHU (cédigo
UPV GIC12/162, cédigo externo IT795-13). Funding: Universidad del Pais Vasco



UPV/EHU. Amount of funding: 461.599 euros. Duration: 2013-2018.
Collaborating researcher.

Participation in research networks and groups

- CIBERDEM y CIBERER : Centro de Investigaciones Biomédicas en Red de
Enfermedades Raras y Diabetes y Enfermedades Metabdlicas

- Portal web para el estudio de tubulopatias primarias Renaltube
(www.renaltube.com).

- European Society Pediatric Nephrology Working Group CAKUT/UTI/Bladder
dysfunction & Inherited Kidney Diseases

- Registro pediatrico espafiol de insuficiencia renal crénica REPIR

- Registro de poliquistosis renal autosémica dominante (Sociedad Espafiola de
Nefrologia)

- Grupo de trabajo de Enfermedades Renales Hereditarias de la Sociedad
Espafiola de Nefrologia

- Red Europea de Referencia "European Reference Network" de enfermedades
endocrinoldgicas raras (Endo-ERN), seccidon "Desérdenes del Metabolismo
fosfo-calcico"

- Grupo de Medicina basada en la Evidencia de la Asociacidn Espafiola de
Pediatria para la actualizacidn de la GPC de "Infeccion del tracto urinario en la
poblacién pediatrica"



http://www.renaltube.com/

