RESUMO/ABSTRACT
Autosomal Dominant Polycystic Kidney Disease is one of the most common inherited disorders in humans. It’s a multisystemic and progressive disorder characterized by the formation and enlargement of renal cysts in the kidney and in other organs (eg, liver, pancreas). Clinical features usually begin in the third to fourth decade of life, but cysts may be detectable in childhood and in utero. It causes progressive loss of kidney function, flank pain, urinary tract infection, arterial hypertension and vascular abnormalities.

In recent years there have been advances in the understanding of the genetic and molecular events involved in ADPKD, the identification of the genes PKD1 and PKD2. Because of advances in imaging technology, surrogate markers for disease progression have allowed clinical studies of newer therapeutic agents to proceed. New approaches based on cell culture of cyst wall epithelia and on the discovery of polycystins 1 and 2 also have lead to novel treatment protocols that promises to attack the cyst formation and progression. 
This review addresses the current understanding of pathogenesis and natural history of ADPKD, the value of diagnostic approaches; and novel therapeutic approaches that are being evaluated.

A Doença Poliquística Renal Autossómica Dominante é uma das doenças hereditárias mais comuns. É uma doença multissistémica e progressiva, caracterizada pela formação e crescimento de quistos renais e em outros órgãos (como o fígado, pâncreas).

As manifestações clínicas geralmente têm início entre a terceira e quarta década de vida mas, os quistos poderão ser detectados na infância e in utero. Esta doença causa perda progressiva da função renal, dor no flanco, infecção urinária, hipertensão arterial e alterações vasculares.
Nos últimos anos existiram avanços nos conhecimentos genéticos e moleculares envolvidos na DPRAD, como a identificação dos genes PKD1 e PKD2. Os avanços nas técnicas imagiológicas, marcadores para o diagnóstico e progressão da doença têm permitido vários estudos clínicos de novos agentes terapêuticos que visam retardar a progressão da doença. Da mesma forma, as novas abordagens baseadas na cultura celular epitelial da parede quística e na descoberta das policistinas 1 e 2, conduziram também a novos protocolos terapêuticos que prometem actuar na formação e progressão quísticas. 

Esta revisão dirige-se, não só, ao conhecimento actual da patogénese e história natural da Doença Poliquística Renal Autossómica Dominante como também ao valor dos exames diagnósticos e às novas abordagens terapêuticas que estão a ser desenvolvidas.

